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LABAI AUKSTA RIZIKA

Padidéjusi rizika, jog vaisius turés vieng is tirty bakliy

Kadangi VERACITY NIPT yra atrankinis tyrimas, padidéjusios rizikos rezultatus visada reikia patvirtinti
diagnostiniu metodu.

REZULTATAI

VAISIAUS FRAKCIJA Vadovaujantis ACMG 2016 pozicijos pareiSkimu, vaisiaus frakcija yra iSmatuota tiksliai ir

aiskiai nurodyta
(Gregg et al. 2016)

Gauty rezultaty santrauka bei rekomendacijos

INTERPRETACIJA

Tyrimo rezultatai nesumazina tikimybés, kad vaisius gali turéti kity netirty genetiniy ligy ir negarantuoja, kad kudikis yra sveikas.

KA AS GALIU PADARYTI PO VERACITY TESTO ATLIKIMO?

Informuoti pacientg apie gautus tyrimo rezultatus
Jei reikia rekomenduoti gyd. genetiko konsultacijg
Labai didelés rizikos rezultatus patvirtinti prenataline diagnostine procedura, pvz.: choriono gaureliy biopsija arba amniocenteze

Aptarti tolesnius veiksmus ir galimybes
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VERACITY NAUJOS KARTOS NIPT TYRIMAS

VERACITY yra neinvazinis prenatalinis tyrimas (NIPT), skirtas nustatyti vaisiaus aneuploidijas, lytiniy chromosomy aneuploidijas ir
mikrodelecijas, ir kurj galima atlikti nuo 10 néstumo savaités.

Vertinamas dél tikslumo ir
patikimumo

Tinkamas bet kurio

Tinkamas tiek vienvaisiam, | Tinkamas ir nésciosioms po
amZiaus moterims

tiek dvivaisiam néstumui dirbtinio in vitro apvaisinimo (IVF)

— KLINIKINE NAUDA
Profesionaliy draugiju, tokiy kaip ACOG ir ACMG, teigimu, NIPT yra tiksliausias atrankinis tyrimas, nustatant dazniausias
vaisiaus aneuploidijas®2. NIPT naudojimas kartu su jprastiniais prenataliniais patikros tyrimais, tokiais kaip ultragarsas ir
biocheminiai Zymenys, leidzia nuodugniai jvertinti néStuma ir pagerina prenataline priezitra.

NIPT gali sumazinti invaziniy diagnostiniy proceddru, skirty nustatyti jprastas vaisiaus autosomines aneuploidijas, skaiciy,
taip pat gali padidinti prenatalinj lytiniy chromosomy aneuploidijy ir mikrodelecijy aptikimo daznj, kuris:

e nesusijes su motinos amziumi
e daznai ultragarso ar biozymeny rezultatai pakitimy nerodo
e gali pasireiksti daZniau nei autosominés aneuploidijos?

KAM SKIRTAS VERACITY NIPT TYRIMAS?

Ankstyvas, saugus ir tikslus autosominiy aneuploidijy, lytiniy chromosomy aneuploidijy ir mikrodelecijy aptikimas palengvina pagrjsty
sprendimy priémima.

AUTOSOMINES ANEUPLOIDIJOS LYTINIY CHROMOSOMUY ANEUPLOIDIJOS MIKRODELECIJOS

Down sindromas (21 chromosomos Turner sindromas (X chromosomos monosomija) DiGeorge sindromas (22q11.2)
tr:omu: ) o Tr.igublp XXX sindromas (X chromosomos 1p36 delecijos sindromas (1p36)
frisvc\),ranrijaj sindromas (18 chromosomos trisomija) Smith-Magenio sindromas (17p11.2)

Klinefelter sindromas (XXY)
Jacobs sindromas (XYY)
XXYY sindromas

Patau sindromas (13 chromosomos Wolf-Hirschhorn sindromas (4p16.3)

trisomija)

Lyties nustatymas gali bati atliekamas pasirinktinai

ACMG rekomenduoja:

e Visy nésciyjy patikra NIPT tyrimu dél 21-os, 18-tos ir 13-tos chromosomy trisomiju, tiek vienvaisio, tiek dvivaisio néstumo atveju
e Pacienciy, kuriy néStumas yra vienvaisis, patikrg NIPT tyrimu dél lytiniy chromosomy aneuploidijy
o Visy nésciyjy patikrag NIPT tyrimu dél 22q11.2 delecijos

PATENTUOTA TIKSLINE METODIKA

VERACITY NIPT buvo sukurtas siekiant iSvengti kity NIPT metody trikumy. VERACITY naudoja nauja tikslingo DNR suradimo ir jos
pagausinimo technologija, kuri jgalina aneuploidijy ir vaisaus frakcijos nustatyma nepalyginamai dideliu tikslumu ir patikimumu.

MOTINOS
@DNR @ U
VAISIAUS

DNR VERACITY

TIKSLINE GENOMO ANALIZE

VERACITY tai patentuota technologija, sukurta siekiant iSvengti sudétingos architektiiros genomo regionuy, kurie gali turéti jtakos tyrimy
rezultatams. Tokiu bdu iSsprendziamos problemos, kurias turi kiti NIPT tyrimai, bei padidinamas VERACITY tikslumas bei glaudumas.

DIDELIS NUSKAITYMO GYLIS

Nuskaitymo gylis yra vieno nukleotido nuskaitymo karty skaicius genome. VERACITY suranda ir pagausina DNR fragmentus i$
chromosomy dominanciy regiony taikiniy. VERACITY gali istirti Siuos pasirinktus regionus ypac dideliu skaitymo gyliu, o tai pagerina
statistinj analizés tiksluma ir padidina VERACITY jautrumg ir specifiskuma.

VAISIAUS FRAKCIJOS MATAVIMAI

Patentuota bioinformatikos programiné jranga tiksliai apskaiciuoja vaisiaus frakcija, todél tyrimas yra uZztikrintas ir patikimas.

DAUGIAKOMPONENCIO TYRIMO DUOMENUY BAZE

Patentuoti bioinformatikos konvejeriai analizuoja kiekvieno tyrimo sugeneruotus sekvenavimo duomenis. $i daugiamoduliné analizé
pagerina aneuploidijy, mikrodelecijy ir vaisiaus lyties nustatymo jautruma ir specifiskuma.

KAM YRA TAIKOMAS VERACITY?

AUTOSOMINES
LYTINIY CHROMOSOMUY O EFIE e
ANEUPLOIDIJOS ANEUPLOIDIJOS

Vienvaisis néstumas

Dvivaisis/nykstantis dvynys

IVF (sava kiausialgsté) vienvaisis néstumas

IVF (sava kiausialasté) dvivaisis néstumas/nykstantis dvynys

IVF (donorés kiausialasté ar surogatiné)

Tyrimo negalima atlikti pacientéms, sergancioms ar sirgusioms navikinémis ligomis, po kauly ciulpy ar organy transplantacijos arba po neseniai atlikto kraujo perpylimo.

KLINIKINIS VERACITY NIPT VERTINIMAS

AUTOSOMINES TRISOMIJOS?

KARIOTIPAS SKAICIUS PAKARTOJIMY SK. TEISINGI REZULTATAI JAUTRUMAS TPV
NORMALUS 10280 10280 10280 99.98% (99.93-99.998%) 100% (99.96 - 100%)
KARIOTIPAS SKAICIUS PAKARTOJIMUY SK. TEISINGI REZULTATAI JAUTRUMAS TPV

21 trisomija 126 a4 a4 100% (92 - 100%) 100% (92 - 100%)
18 trisomija 24 10 10 100% (69 - 100%) 100% (69 - 100%)
13 trisomija 16 7 5 100% (48 - 100%) 71% (29 - 96%)

LYTINIY CHROMOSOMUY ANEUPLOIDIJOS?

KARIOTIPAS SKAICIUS PAKARTOJIMY SK. TEISINGI REZULTATAI JAUTRUMAS NPV
NORMALUS 6200 6200 6200 99.95% (99.86 - 99.99%) 100% (99.94 - 100%)
KARIOTIPAS SKAICIUS PAKARTOJIMY SK. TEISINGI REZULTATAI JAUTRUMAS NPV

45,X 16 7 4 100% (40-100%) 57% (18-90%)

47, XXX 6 2 2

47, XXY 10 4 4

47, XYY 3 0

48, XXYY 1 1 1
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