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NIPT er en sikker, enkel og meget ngjagtig

> Ngjagtig 446 31 749 36 50 screeningstest, der kan spore risikoen

Dokumenteret specificitet og folsomhed pa over 99% for visse genetiske sygdomme allerede
fra graviditetsuge 10.

Resultatet foreligger inden for ca. 8 hvardage.
Proven kan tages i graviditetsuge 10 eller senare.

> Palidelig

Der er udfert mere end 3 000 000 Harmony NIPT
d o -
e o Hvem egner NIPT-testen sig til?

Testen omfatter Risikoen for, at dit barn fades med en kromosomafvigelse som

f.eks. Downs syndrom, afhaenger af en raekke faktorer. Nogle af

Trisomier indikationerne for, at du kan have gget risiko for at fa et barn
« Downs syndrom (trisomi 21) med kromosomafvigelser, er angivet nedenfor.
7 el BHielie (sl 16) > Kraever tidlig forvisning om > Tidligere graviditet med
« Pataus syndrom (trisomi 13) fraveer af de mest almindelige kromosomafvigelse
kromosomafvigelser
2 Mor befrugtet ved reagens-

> Moren er 35 ar eller derover glasmetoden eller har
pa fedselstidspunktet tidligere haft flere
spontane aborter

Kenskromosomale aneuploidier * (valgfrit)
¥ Turners syndrom (monosomi X) > trimesterscreening viser
oget risiko 2 Kontraindikation for invasive

fostertest, f.eks. forliggende
moderkage, risiko for spontan

« Klinefelters syndrom (XXY)
> Parental balanceret

« Triple-X (XXX) robertsonsk translokation abort, HBV-infektion osv.
med gget risiko for trisomi 13

+ XYY karyotype eller trisomi 21

Fosterets kon (valgfrit) Harmony-fostertesten er godkendt til brug ved graviditeter

« Dreng/pige med ét barn, tvillingegraviditeter og graviditeter opnaet ved

reagensglasmetoden (g fra moren eller g fra en donor).
« Tvillingegraviditeter: kun piger/mindst 1 dreng
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LAt bl (il LIFE Qriissgnrermys Over 3 000 000 test er udfart verden over
+ DiGeorges syndrom (22q11.2) GENOMICS Goteborg, Sverige
LIFE
E;n: :ZJ GENOMICS Hvor kan ieg fa taget testen? NIPT-testen udfares ved hjzelp af en almindelig blodprave,
PeprTE der kan tages samtidig med den farste ultralydsscanning.
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FOSTERTEST..

SIKKER 06 PALIDELIG
Tillykke med graviditeten!

En graviditet er en de mest fantastiske og speendende peri-
oder i en kvindes liv. En graviditet giver en masse gleede og
forventning, men ogséa tanker og bekymringer om barnets
sundhed. Med de seneste fremskridt inden for non-invasiv
fosterscreening, hvor der anvendes genetisk analyse, kan
NIPT teste risikoen for, at barnet har en af de mest alminde-
lige genetiske afvigelser.

Hvad er trisomi?

| hver celle i kroppen har vi 46 kromosomer, der danner
23 par. Trisomi er en kromosomafgivelse, hvor der er et
ekstra kromosom, dvs. tre i stedet for som normalt to (ét
fra hver foraelder). Trisomi kan forekomme i nogle eller alle
celler i kroppen og kan medfare bade fysiske og psykiske
funktionsnedsaettelser. Downs syndrom (trisomi 21),
Edwards' syndrom (trisomi 18) og Pataus syndrom
(trisomi 13) er de tre mest almindelige trisomier.

Syndrom Estimeret forekomst
! (ved fedslen)

Trisomi 21

(Downs syndrom) 1/700

Trisomi 18

(Edwards syndrom) 1/7900

Trisomi 13

(Pataus syndrom) 1/9500

22q11.2

(DiGeorges syndrom) 1/4000

Reference: Oxford Desk Reference: Clinical Genetics by Helen V. Firth and Jane A. Hurst.

Oxford University Press, 2005.

Hvad er NIPT?

NIPT (non-invasiv praenatal test) er en enkel, sikker og meget
palidelig fostertest, der analyserer sandsynligheden for triso-
mi 21, 18 og 13 med en falsomhed og en specificitet pa over
99 %, sammenholdt med 79 % for 1. trimester-screeningen.
Se tabellen nedenfor. NIPT-testen kan ogsa teste for kans-
kromosomale aneuploidier, hvis det anskes. NIPT-testen kan
tages allerede fra graviditetsuge 10. NIPT-testen kan ogsa
bestemme barnets kon.

Hvordan fungerer NIPT?

NIPT-testen er baseret pa en blodpreve, som tages efter

graviditetsuge 10, hvor der foretages analyse af fosterets
dna, som cirkulerer i morens blod, for at undersege, om

der er for mange eller for f& kromosomer.

Under en graviditet kommer der dna fra fosteret og moder
kagen ind i morens blodbane. Dna'et analyseres, og nar
resultatet foreligger, er det let at beregne antallet af kromo-
somer hos fosteret. Til forskel fra 1. trimester-screeningen,
hvor der ses pa de tre proteinmarkarer, underseger NIPT
preecis dét, du gerne vil vide.

Der skal foretages ultralydsscanning for at datere graviditeten
og bestemme antallet af fostre. NIPT er en screeningstest, og
et hojrisikoresultat ber bekreeftes med en fostervandsprove.

Hvordan skiller NIPT sig b LIl 1. trimester- | Fostervands

preenatal test .

ud fra andre fostertest? (NIPT) screening prove
Screeningstest ° v

Non-invasiv

v

(<

Detektionsrate for v 4
T21 >99%
>99/100 (>99%)  90/100 (90%)  >99/100 (99%)

Detektionsrate for

T18 >99% Q v
Detektionsrate for

T13>99% Q v
Falsk-positiv rate Q v

<0,1%
<1/1600 (<0,1%) 1/20 (5%) <1/1600 (0,1%)

Individuel risikoscore v
Oplysning om ken

og kenskromosomale
aneuploidier

000
<

Vurdering af
mikrodeletion 22q11.2

harmony

PRENATAL TEST

performed in Sweden

KOMBINERET MALING AF
FALSK-POSITIV-RATE FOSTERFRAKTION

<0.1% 100%

Trisomi 21,18, 13 pa alle egnede
praver

Foster-DNA i morens blod

XDXDX FOSTER-DNA

DETEKTIONSRATE
Trisomi 21

>99%




