neODOnG® Potilasinformaatio

Non-invasiivinen prenataalitutkimus

neoBona® -prenataaliseulontatesti on laboratoriossa kehitetty, ei-invasiivinen raskauden aikainen seulontatesti, joka analysoi soluvapaata
(istukasta perdisin olevaa) DNA:ta didin veressa kdyttdaen DNA:n massiivista rinnakkaissekvensointia tiettyjen kromosomipoikkeavuuksien riskin
arvioimiseksi sikiossd. On suositeltavaa, etta ldakari tai perinndllisyystieteeseen erikoistunut henkilé antaa perinndllisyysneuvontaa ja selittaa
seulontatestin, sen tuloksen seka mahdolliset vaikutukset.

neoBona® -prenataaliseulontatesti suoritetaan hyodyntamalla DNA:n massiivista rinnakkaissekvensointia, missa DNA:n juosteiden sekvensointi
tehddan samanaikaisesti fragmentin molemmista paista (paired-end menetelma) ja maarittamalla sikioperdinen fraktio. Testi suoritetaan SYNLAB:n
laboratoriossa Euroopassa. Testissd maaritellddn 21-, 18- ja 13-trisomian riski sikiossa, seka myos sikion sukupuoli, jos ndin on pyydetty. 'Trisomia'
-termia kdytetaan kuvaamaan tietyn kromosomin epatyypillistd esiintymista kolmena kopiona normaalisti odotetun kahden sijasta:

° 21-trisomia johtuu ylimaaraisesta 21-kromosomin kopiosta; se aiheuttaa Downin oireyhtyman, joka diagnosoidaan noin yhdella 750
vastasyntyneestd. Downin oireyhtymaa sairastavilla lapsilla saattaa olla lievaa henkista kehitysvammaisuutta, sydanvikoja ja/tai muita vaivoja.

° 18-trisomia johtuu ylimaaraisestd 18-kromosomin kopiosta; se aiheuttaa Edwardsin oireyhtyman, joka diagnosoidaan noin yhdelld 7000
vastasyntyneestd. Suurin osa ndistd raskauksista paattyy itsestaan tapahtuvaan keskenmenoon. Edwardsin oireyhtymalle on ominaista vaikea
henkinen kehitysvammaisuus ja laaja joukko epadmuodostumia; suurin osa sairaista vauvoista menehtyy ensimmaisen elinvuotensa aikana.

° 13-trisomia johtuu ylimaaraisesta 13-kromosomin kopiosta; se aiheuttaa Pataun oireyhtyman. Pataun oireyhtymaa sairastavilla vauvoilla on
vaikea henkinen kehitysvammaisuus, heilld saattaa esiintya vaikeita synnynnaisia sydamen epamuodostumia ja muita patologioita, ja vauvat
harvoin eldvat yli yhden vuoden ikdisiksi. On arvioitu, etta yhdelld 15 000:sta vastasyntyneesta on Pataun oireyhtyma.

neoBona® Advanced -prenataaliseulontatesti suoritetaan hyédyntamalla DNA:n massiivista rinnakkaissekvensointia, missd DNA:n juosteiden
sekvensointi tehdddn samanaikaisesti fragmentin molemmista péistd (paired-end menetelma), ja maarittamalld sikioperdinen fraktio. Tama
vaihtoehto suoritetaan SYNLAB:n laboratoriossa Euroopassa. Testi maarittelee 21-, 18- ja 13-trisomian riskin sikissa ja myos arvioi X- ja Y-
kromosomit tarjoten ndin tietoa mahdollisesta sikion sukupuolikromosomien aneuploidiasta.

° Sukupuolikromosomien (X, Y) aneuploidiat (SCA) liittyvat erilaisiin vaivoihin, kuten Turnerin oireyhtymaén ja Klinefelterin oireyhtymaan.
Nadiden kliiniset seuraukset ovat yleensd paljon lievempia kuin ylla mainittujen trisomioiden kohdalla ja useimmat SCA-tapaukset ovat
yhteensopivia tavallisen elinajanodotteen kanssa ja jaavat usein diagnosoimatta.

Tayttaakseen neoBona ®-seulonnan ehdot, potilaiden raskausajan taytyy olla yli 10 raskausviikkoa (10 viikkoa + 0 paivad) luonnollisesta tai
koeputkihedelmoityksestd (IVF) johtuvassa yksisikidisessa tai kaksosraskaudessa (1 tai 2 sikiotd), mukaan lukien munasolun luovutuksen jalkeiset
raskaudet. Potilaat, joilla on yli kaksi sikiota, eivdt tdyta ehtoja. Seulontaa voidaan kayttdad katoavissa kaksosraskauksissa tai selektiivisessa
moniraskauden keskeytyksessa, vaikkakin ndissa tapauksissa saattaa olla kasvanut vaarien positiivisien tai negatiivisien tulosten riski.

Tayttaakseen neoBona® Advanced -seulonnan ehdot, potilaiden raskausajan taytyy olla yli 10 raskausviikkoa (10 viikkoa + 0 pdivaa) luonnollisesta
tai koeputkihedelmoityksesta (IVF) johtuvassa yksisikidisessa raskaudessa, mukaan lukien munasolun luovutuksen jalkeiset raskaudet. Potilaat,
joilla on enemman kuin yksi sikio, eivat tayta ehtoja. Terveydenhuollon tarjoajasi on paattanyt, ettd tdma seulonta on sopiva sinulle.

neoBona® on seulontatesti, eikd sitd ole tarkoitettu tai laillistettu diagnostiseksi testiksi, mosaiikkitrisomioiden, osittaisten trisomioiden tai
translokaatioiden havaitsemiseksi. Koska se on seulontatesti, neoBonassa on rajoituksensa, mukaan lukien vaarat negatiiviset ja positiiviset
tulokset. Sikiot, joilla on tavallinen euploidi maara kromosomeja (ei-trisominen), saatetaan ajoittain luokitella “yhdenmukaiseksi trisomian
ldsndolon suhteen" (vaara positiivinen tulos). Tutkimustulos, joka on ”yhdenmukainen trisomian ldsndolon suhteen” ja/tai muiden
kromosomipoikkeavuuksiin viittaavien indikaattorien kanssa, tulee aina varmistaa invasiivisella raskaudenaikaisella diagnoosilla (esim.
lapsivesitutkimuksella) ja sikion karyotyyppianalyysilla seka tarvittaessa ultradanitutkimuksella. On myos huomioitava etta kaikkia trisomioita ei
havaita; harvinaisissa tapauksissa sikio, jolla on aneuploidia, voidaan luokitella "yhdenmukaiseksi aneuploidian puuttumisen suhteen" (vaara
negatiivinen tulos). Normaali seulonnan tulos ei karsi mahdollisuutta sikion muihin kromosomipoikkeavuuksiin tai synnynnaisiin vaivoihin eika takaa
tervettd sikiota.

neoBona®-seulonnan tulosta on aina tulkittava muiden kliinisten tuloksien valossa ja on suositeltavaa, etta terveydenhoidon ammattilainen
ilmoittaa tuloksen tilanteeseen sovitetussa konsultaatiossa.

Testitulos on luottamuksellinen. Tulos luovutetaan vain laakarillesi tai muulle ladketieteelliseen hoitoosi osallistuvalle ammattilaiselle, jollei pateva
juridinen tai hallinnollinen taho vaadi ja tarvitse tata tietoa lain tai sovellettavan lainsdadannon nojalla. SYNLAB DIAGNOSTICOS GLOBALES SA ei
tarjoa itse suoraan perinnéllisyysneuvontaa potilaille. Joskus tulos saattaa viivastya tai saatetaan tarvita toinen nayte. Vaikkakin epatavallista, on
aina mahdollista, ettei analyysi onnistu naytteen sikidperdisen geneettisen materiaalin niukkuuden takia.

Kliinisten laboratorioiden parhaiden kaytantojen ja laatustandardien mukaan potilas hyvaksyy, etta SYNLAB DIAGNOSTICOS GLOBALES SA ja muut
SYNLAB-ryhman yritykset EU:ssa ja Sveitsissd voivat kayttaa jaljelle jadanytta ndytettd ja kliinisid taustatietojasi anonymisoidussa muodossa (jollei
sovellettava lainsdadanto sita kielld) tutkimus-tai laadunvarmistustarkoituksiin. Taman kaltaiset kayttotarkoitukset saattavat johtaa kaupallisten
tuotteiden ja palveluiden kehittdamiseen. Sinulle ei ilmoiteta yksityiskohtaisista kayttotarkoituksista etka tule saamaan korvausta naista
kayttotarkoituksista. Kaikki taman kaltaiset kayttotarkoitukset tulevat aina noudattamaan sovellettavaa lainsdadantoa.
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