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Testin Ozellikleri:

NIPT24, 'Yeni Nesil Dizileme' teknolojisi ile (NGS) genom boyu tarama yaparak 21, 18 ve 13. kromozomun yani sira nadir diger otozomal anéploidiler ve
cinsiyet kromozomu anoéploidileri (SCA) ile kopya sayisi varyasyonlari (CNV) (27 Mb) olarak da anilan parsiyel delesyonlar ve duplikasyonlari icerecek
sekilde detayl bilgiler sunmaktadir. Genisletilmis tarama secenegiyle NIPT24, gelisme gerilikleri ve/veya fetal anomaliler gibi nadir otozomal anéploidiler
ve CNV ile iliskili klinik durumlari saptayabilir.

Fetal DNA: %10

SONUC

DUSUK RiSK - NORMAL

Kromozom Risk
21. Kromozom Diiglik risk
18. Kromozom Diisiik risk
13. Kromozom Diiglik risk
Diger Kromozomal Anéploidiler Diisiik risk
Cinsiyet Kromozom Andploidileri Diisiik risk
-45,X Diisik risk
- 47, XXX Diiglik risk
- 47, XXY Diisiik risk
- 47,XYY Diiglik risk
Genom boyu parsiyal delesyon ve duplikasyonlar (27 Mb) Diisiik risk

YORUM

NIPT24 test sonucunuz normal olarak degerlendirilmistir.

Tum NIPT testlerinin bir tarama testi olmasi nedeniyle fetusun kromozom yapisina iliskin kesin bilginin
amniyosentez, koryon villus 6rneklemesi (CVS) veya kordon kanindan yapilacak prenatal tani ile elde edilebilecegi
bilinmelidir.

NIPT24 bir tarama testi olup anne kanindaki fetal DNA'da kromozomlara iliskin risk analizi yapmaktadir.

* Bu test; ¢6ziiniirliigiiniin altinda kalan delesyon&duplikasyonlar ile dengeli kromozom degisiklikleri, mozaisizm, triploidiler,
tek gen hastaliklari ve UPD igin bilgi verici degildir.
* Taranmayan bélgeler ve hastalik olasiligi ile ilgili bilginin genetik danisma ile verilmesi énerilir.

Saygilarimizla,

Bu rapor Uzm.Dr.Hakan BERKIL tarafindan elektronik olarak imzalanmustir.
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NI2T24 GENETIKS

TESTIN KULLANIM AMACI iLE iLGiLi BILGILENDIRME

NIPT24; en az 10 haftalik gebelerde periferik kan 6rneginden genom boyu fetal kromozom anomalilerin saptanabilmesi icin kullanilan
genis kapsamli tarama testidir. Kullanmis oldugu teknolojinin numune hazirlama ve analiz yazilimi in-vitro tani uygulamalarina uygun
olarak belgelendirilmistir (CE-IVD). NIPT24, 23 kromozom igin andploidi (trizomi ve monozomi) ile parsiyel delesyon ve duplikasyonlari
tespit edebilmek icin “Tim Genom Dizileme (WGS)” yontemini kullanir. Test sonrasinda saptanmasi durumunda cinsiyet kromozomu
anoploidileri de raporlanmaktadir.Bu tarama testi, tani veya diger gebelik yonetimi kararlari igin tek degerlendirme araci olarak
kullanilmamalidir. Anne kanindan serbest fetal DNA analizine dayanan ve girisimsel olmayan bu test bir tarama testi olup, tani testi
degildir.

NIPT24 testi metod olarak Illumina Veriseq NIPT Solution V2 teknolojisine ait is akisini kullanir. Bu is akisi igerisinde lllumina NextSeq
550 DX yeni nesil sekanlama sistemi, VeriSeq NIPT MicroSTAR otomatize edilmis 6rnek hazirlama robotu, lllumina VeriSeq NIPT V2
ornek hazirlama kiti ve VeriSeq NIPT Onsite Server V2 ile VeriSeq NIPT Assay Software V2 yazilimi ile tiim veriler merkezimizde islenir,
saklanir ve analizleri yapilir.

TESTIN LIMITASYONLARI

NIPT24 testi bir 'TARAMA' testidir. Bu tarama testi, tani veya diger gebelik yonetimi kararlar igin tek degerlendirme araci olarak
kullaniimamahdir. Yanhs pozitif ve yanlis negatif sonuglar testin limitasyonlarindan bir tanesidir. Normal raporlanan bir sonug, gebeligin
kromozomal anomaliye sahip olma olasiligini tamamen ortadan kaldirmaz. Bu test; saptama limitlerinin altinda kalan kromozomal
anomalileri, poliploidi (triploidi vb), néral tiip defektleri ve tek gen bozukluklari (DNA hastaliklan) ile otizm gibi diger norolojik, psikolojik
durumlar igin risk hesaplamasi yapamamasi nedeniyle bilgi verici degildir.

Test sonuglari, plasenta (plasenta ile sinirli mozaisizm, CPM) veya annede mevcut olan bir mozaisizm durumunda fetlsin kromozomal
durumunu dogru bir sekilde yansitmayabilir.

NIPT24 testinin sonucu asagidaki bilgileri saglar;

- Standart tarama ile sik gézlenen trizomi 13,18 ve 21 igin risk analizi,

- Genom boyu tarama ile 7 Mb ve lzeri tUm otozomlarda saptanan nadir/sik gézlenen parsiyel delesyon/duplikasyon analizi,

- Tekil gebeliklerde cinsiyet kromozom anomalileri (X0,XXX,XXY ve XYY). Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi Yonetmeligine
gore tibbi endikasyonlar disinda fetiise ait cinsiyet bilgisi saglanmasi yasaktir.

Testin duyarliigini ve 6zgulligini destekleyen kanitlar tekil ve ikiz gebelikleri kapsar. Bunun disindaki liciiz ya da daha fazla ¢ogul
gebelikler igin test icin saglanan bilgiler ve talimatlar gegerli degildir, kullanilamaz.

NIPT24 testi poliploidileri (6rnegin; triploidi) ve/veya dengeli kromozomal yeniden diizenlemeleri saptayamaz.
Bu test periferik kan 6rneginden , gebelik haftasi 10 ve daha Uzeri olan hamile kadinlara uygulanir.

Raporda bildirilen 'DUSUK RISK' sonucu analiz edilen kromozomlardaki olasi muhtemel anomalilerini elemine etmeyebilir. DUSUK RiSK
sonucu devam eden gebelikte diger kromozom anomalilerini, dogum defektlerini ya da genetik durumlari elemine etmez.

Kromozom boyutunun en az %75'ini kapsayan delesyon ve duplikasyonlar, tiim kromozom andéploidisinin gostergesi olabilir.

Genom boyu taramalarda belirlenmis bazi bolgeler analiz kapsami disinda tutulmustur. Kapsam disinda tutulan kromozomal bolgeler
Illumina Support internet sitesinden ulasilabilinir. Genomik anomali analizi sadece kapsam dahilindeki bolgeler igin bildirilir.

Test sonuclarini olumsuz olarak etkileyebilecek durumlar; Maternal kan transflizyonu gergeklestirilmis olmasi, Maternal organ nakli,
Maternal cerrahi islemler, Maternal mozaisizm, Maternal immin terapi, kok hiicre nakli ya da maternal malignite, Fetoplasental
mozaizm, Kayip ikiz
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