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Czym jestTranquility?

Tranquility jest nowoczesnym testem prenatalnym z certyfikatem CE IVD umozliwiajgcym wczesne

i wiarygodne wykrycie najczestszych wad genetycznych u ptodu, w tym zespotéw Downa, Edwardsa, Paetaua
oraz tzw. zespotow mikrodelecji chromosomowych.

Badanie mozna wykonac¢ juz w 10. tygodniu cigzy (w 12. tygodniu w przypadku cigzy blizniaczej). Test polega
na analizie materiatu genetycznego (DNA) ptodu we krwi matki.

Jest to test nieinwazyjny, catkowicie bezpieczny dla ptodu — wymaga jedynie pobrania niewielkiej ilosci krwi

matki, czego mozna dokona¢ np. w czasie rutynowych badan kontrolnych w czasie cigzy.

Bezpieczne Analiza materiatu genetycznego (DNA) ptodu we krwi pobranej od matki

KOmp|EkSOWE Trisomia 21 (zespdt Downa), 18, 13; Aberracje liczbowe chromosomoéw pfci;

Mikrodelecje; Pte¢ dziecka

Doktadne ka czutosé i swoisto$¢ jako$¢. Obliczenie frakcji ptodowej . Szwajcarska
jakos¢

oczawszy od 10. tygodnia cigzy (12. tygodnia w przypadku cigzy blizniaczej)

6bke krwi mozna pobra¢ w dowolny dzien roku w czasie rutynowych badan

kontrolnych w czasie cigzy.

yniki s wydawane w ciggu 5 dni roboczych od momentu przyjecia prébki

newie .

Badanie Tranquility jest testem genetycznym nowej generacji, oferowanym wytgcznie przez firme Genoma, wykonywanym w
laboratorium firmy Genoma w Genewie, ktore jest najwiekszg platforma genetyczng diagnostyki klinicznej w Europie. Genoma jest
czescig grupy Esperite, europejskiego lidera w medycynie regeneracyjnej i predykcyjnej, ktéremu w ciggu 15 lat petnej sukcesow
dziatalnosci zaufato juz 200 000 rodzin



Na czym polega test TRANQUILITY?

W czasie cigzy fragmenty pozakomdrkowego DNA dziecka krazg we krwi matki. DNA ptodowe mozna wykry¢
juz od 5. tygodnia cigzy, a jego stezenie wzrasta w kolejnych tygodniach. llos¢ DNA ptodowego we krwi matki
poczagwszy od 10. tygodnia cigzy (12. tygodnia w przypadku cigzy blizniaczych) jest wystarczajgca do
wykonania badania i zagwarantowania doktadnosci wynikow.

DNA jest wyodrebniane z krwi matki i oczyszczane, a nastepnie analizowane metodg sekwencjonowania
shotgun z uzyciem techniki sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS). Dzieki temu mozliwe jest
najbardziej kompleksowe badanie przesiewowe. Dane sekwencji s w catosci analizowane przy zastosowaniu
zaawansowanych metod bioinformatycznych w celu uzyskania konkretnych i niezawodnych wynikow.

Tranquility jest jedynym badaniem prenatalnym z certyfikatem CE-IVD*, ktére sprawdza genom pod katem
trisomii 21, 18 i 13, a ponadto identyfikuje liczbowe aberracje chromosomoéw pici, mikrodelecje i pte¢ dziecka.

Stowarzyszenie Royal College of
Obstetricians & Gynaecologists wyrazito
opinie, ze ta technika prawdopodobnie
stanie sie podstawowym badaniem
przesiewowym pod katem aberracji

chromosomowych wykonywanym w
czasie cigzy




Ktore zespoty genetyczne mozna wykry¢ za pomocg testu

Tranquility?

Test Tranquility wykrywa najczestsze zespoty genetyczne spowodowane liczcbowymi i strukturalnymi

aberracjami (tzn. wadami) chromosomoéw.

Aberracje liczbowe (aneuploidie) zdarzajg sie, gdy liczba chromosomow wynosi trzy (trisomia)
zamiast dwdch lub brakuje jednego chromosomu z pary (monosomia).

TRISOMIA 21 (wywotuje zespét Downa) —

najczestsza trisomia ujawniana podczas porodu,
ktora jest powigzana z niepetnosprawnoscia
intelektualng o  nasileniu  tagodnym  do
umiarkowanego. Moze rdéwniez prowadzi¢ do
probleméw z przewodem pokarmowym i
wrodzonych wad serca.

TRISOMIA 18 (wywotuje zespét Edwardsa)

jest powigzana z wysokim odsetkiem poronien.
Dzieci urodzone z zespotem Edwardsa mogg byc¢
obcigzone wieloma schorzeniami, a dtugos¢ ich
zycia moze by¢ skrécona.

TRISOMIA 13(wywotuje zespét Pataua)

jest powigzana z wysokim odsetkiem poronien.
Dzieci urodzone z trisomig 13 zwykle sg obcigzone
wrodzonymi wadami serca i innymi schorzeniami.
Rzadko zdarzajg sie przypadki, gdy dziecko chore
zyje dtuzej niz rok.

ANEUPLOIDIE CHROMOSOMOW
PLCIOWYCH

chromosomy ptciowe (X i Y) okreslajg pte¢ dziecko.
Najczesciej obserwowanymi nieprawidtowosciami
sg kombinacje XXX, XYY (zespdt Jacobsa), XXY
(zespot Klinefeltera) oraz monosomia X (zespot
Turnera). Nasilenie powigzanych objawéw moze
by¢ bardzo rdéine, jednak u wiekszosci o0sdb
wystepujg  objawy o niewielkim nasileniu,
dotyczace budowy ciata i zachowania.

P Aberracje strukturalne obejmuja brak lub delecje czeéci chromosomu.

Liczne zespoty mikrodelecji, spowodowane ubytkiem fragmentu jednego z chromosomadw.

W odréznieniu od aneuploidii (aberracji liczbowych) w przypadku aberracji strukturalnych liczba
chromosomow jest prawidfowa, ale jeden z chromosomdéw ma uszkodzenie strukturalne, np. mikrodelecje
czyli ubytek jakiegos fragmentu. Aberracje strukturalne odpowiadajg za wiele réznych zespotéw
genetycznych, takich jak zespdt diGeorge’a, zesp6t Pradera i Williego, zesp6t ,kociego krzyku” iinne.






Chociaz ryzyko trisomii, takich jak zespdt Downa, zwieksza sie z wiekiem kobiety, zwtaszcza po 35. roku zycia,
rowniez mtodsza kobieta moze urodzi¢ dziecko z tg choroba. Przyktadowo, ryzyko urodzenia dziecka z
trisomia (zespotem Downa, Edwardsa, Paetaua) u kobiety w wieku 25 lat wynosi ok. 1 na 500, w wieku 35 lat
1 na 200, a w wieku 40 lat 1 na 66. Nalezy réwniez pamietac, ze czesto$é wystepowania zespotéw

mikrodelecji oraz zespotu Turnera nie wykazuje istotnego zwigzku z wiekiem matki.

Rozsadne jest zatem rozwazenie wykonania testu Tranquility w kazdej cigzy niezaleznie od wieku matki.

Przed wykonaniem testu zawsze wskazana jest konsultacja z lekarzem ginekologiem, a w razie watpliwosci
nalezy zasiegnac porady genetyka klinicznego. W szczegdlnych przypadkach uzasadnione moze by¢ bowiem

wykonanie specjalistycznych badan w kierunku chordb niewykrywalnych za pomoca testu Tranquility.

W pordwnaniu z tradycyjnymi badaniami przesiewowymi test Tranquility znacznie rzadziej przynosi wyniki
fatszywie dodatnie czyli takie, ktore sugerujg wade genetyczng, mimo ze w rzeczywistosci ptéd jest zdrowy.
Dzieki testowi Tranquility wiele kobiet w cigzy moze zatem unikng¢ niepotrzebnego badania inwazyjnego
(biopsji kosmoéwki lub amniopunkcji), wykonywanego w celu weryfikacji dodatniego wyniku badania
przesiewowego.

Znacznie mniejsze jest réwniez ryzyko wyniku fatszywie ujemnego — tzn. przeoczenia wady genetycznej u
ptodu.

Ponadto, Tranquility pozwala wykry¢ wiele dodatkowych zespotow genetycznych niewykrywalnych za

pomoca tradycyjnych metod przesiewowych.



