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NOTA DE INFORMARE

TEST PRENATAL NEINVAZIV (NIPT)

PENTRU EVALUAREA RISCULUI DE TRISOMIE 21, 18, 13
PRIN ANALIZA ADN-ULUI DIN PLASMA MATERNA

Stimatd doamna,

dorim sa va informam ca evaluarea riscului de trisomie a cromozomilor 13, 18 si 21 prin analiza ADN-ului
fetal care circuld in sangele matern a fost inclusa in procesul de diagnostic prenatal din Regiunea Emilia-
Romagna si, de asemenea, dorim sa va explicdm caracteristicile si limitarile testului propus.

Riscul de a concepe un copil cu trisomie 21 (sindrom Down), trisomie 18 (sindrom Edwards) si trisomie 13
(sindrom Patau), care reprezinta majoritatea anomaliilor cromozomiale evidentiate in perioada prenatala
prin amniocenteza sau prin biopsia de vilozitati coriale, variaza in functie de varsta mamei.

Plasma materna contine o portiune de ADN liber de origine materna si o portiune de ADN liber care provine
din placenta fatului. Acest lucru ne-a permis sd elaboram Teste Prenatale Neinvazive (NIPT) bazate pe
tehnici de genetica moleculara care pot sa detecteze eventuala prezenta a anomaliilor cromozomiale Tnca
din a zecea saptamana de gestatie.

NIPT are o sensibilitate (capacitate de a identifica fetii afectati) foarte ridicatd (99% pentru trisomiile 21 si
13, 98% pentru trisomia 18), cu procente extrem de mici de rezultate fals pozitive (mai putin de 0,1%) (1).
Regiunea Emilia-Romagna a decis sa ofere femeilor insarcinate domiciliate pe teritoriul sau, sau asistate
de Serviciul Sanitar Regional (Servizio Sanitario Regionale) - SSR (inscrise, asadar, in registrul regional al
persoanelor asistate (Anagrafe Regionale degli Assistiti) - ARA, inclusiv femeile inregistrate ca Straine
Prezente Temporar (Straniere Temporaneamente Presenti) - STP), sau preluate de serviciile SSR,
executarea NIPT pentru evaluarea riscului de trisomie a cromozomilor 21, 18 si 13 in scopul de a garanta
un numar cat mai mic de fals pozitive (evitand recurgerea la efectuarea de teste prenatale invazive) si de
fals negative (cu nediagnosticarea trisomiei 21, a trisomiei 18 sau a trisomiei 13).

Testul NIPT este un test de screening pentru evaluarea riscului, care nu inlocuieste testele de
diagnosticare (cariotip fetal din vilozitati coriale si lichid amniotic) si nu este conceput pentru a formula un
diagnostic concludent. Prin urmare, un rezultat cu risc scazut nu garanteaza lipsa patologiei si invers, un
rezultat cu risc crescut nu ofera certitudinea prezentei unei trisomii.

Cul SE ADRESEAZA

Testul NIPT este inclus in procesul de evaluare a riscului prenatal, oferit tuturor femeilor insarcinate care
indeplinesc criteriile, domiciliate in Regiunea Emilia-Romagna sau asistate de SSR (inscrise, asadar, in
registrul regional al persoanelor asistate-ARA, inclusiv femeile care sunt STP), sau preluate de serviciile SSR.
Testul poate fi efectuat incepand cu a zecea saptamana de gestatie, atat in cazul sarcinilor obtinute prin
conceptie naturald, cat si prin tehnici de procreare asistatd medical, omologa sau heterologa. De asemenea,
testul poate fi efectuat atat in cazul sarcinilor cu fat unic, cat si in cazul sarcinilor gemelare. Oricum, in acest
din urma caz, deoarece rezultatul NIPT se refera la ADN-ul fetal al ambilor feti existenti, nu este posibil sa
se distinga starea fiecarui fat. Prin urmare, in cazul unui rezultat pozitiv, testul nu indica ce fat este
afectat.

MODURI DE EFECTUARE

Efectuarea analizei necesita recoltarea a doud eprubete de sange matern, care se efectueaza la centrul de
recoltare indicat femeilor in cauza, de catre moasa sau de catre medicul ginecolog de referinta, care le
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informeaza pe gravide despre test, le obtin consimtamantul informat si formuleaza cererea necesara. Dupa
aceea, probele de sange sunt trimise la laboratorul regional de referinta de la Azienda USL din Bologna
(Laboratorio Unico Metropolitano - LUM), unde analizele sunt centralizate.

REZULTATE

Raportul referitor la efectuarea testului NIPT va fi interpretat si ilustrat de catre cadrul medical care I-a
solicitat Tn contextul tabloului clinic general al sarcinii.

n cazul riscului crescut, se indica un consult de specialitate la un medic genetician sau ginecolog specializat
in diagnostic prenatal, in contextul caruia gravidei i se oferd posibilitatea de a programa investigatii
diagnostice prin tehnici invazive (biopsia de vilozitati coriale, amniocentezd), pentru care i se vor furniza
informatii specifice, Tn scopul obtinerii consimtamantului pentru tratamentul medical.

n cazul unui test pozitiv, se recomands s3 va adresati centrului de diagnostic prenatal de referinta, daci nu
I-ati contactat deja.

n unele cazuri, la indicatia specialistului, poate fi indicat s& se efectueze analize de sange suplimentare, s3
se evalueze structura cromozomiald a mamei si/sau a tatalui sau sa se efectueze vizite de specialitate
suplimentare.

RISCURILE SI LIMITELE TESTULUI

Testul nu prezinta niciun risc pentru fat sau pentru mama.

Testul NIPT este doar un test de screening pentru evaluarea riscului, care nu fnlocuieste diagnosticul
invaziv si nu evitd efectuarea altor investigatii clinice, de laborator si instrumentale, care fac parte
integranta din monitorizarea sarcinii. Numai efectuarea unor teste de diagnosticare precum biopsia de
vilozitati coriale sau amniocenteza permite in prezent sd se confirme sau sa se excluda cu certitudine o
anomalie cromozomiala a fatului in perioada prenatala.

in cazul in care fitul este rezultatul unei uniuni consangvine (adicd daci existd un grad de rudenie cu
partenerul), testul ar putea sa nu furnizeze probabilitatea de risc, din cauza prezentei unor alele mai putin
informative. Din acest motiv, este obligatoriu sa comunicati aceste informatii inainte de recoltare si s-ar
putea sa vi se recomande o consiliere genetica inainte de testare, pentru a evalua cea mai potrivita
procedura clinica pentru diagnostic.

Este posibil sa fiti contactata din nou pentru a repeta recoltarea, daca este imposibil sa se ajunga la o
evaluare a riscului Tn urma primei recoltari efectuate, din motive care pot include neconformitatea
recoltarii efectuate, o defectiune a instrumentelor, un rezultat neconcludent sau care nu poate fi
determinat. Tn cazul unui al doilea rezultat neconcludent, se poate recomanda consiliere geneticd si/sau
prenatald, pentru a evalua procedura clinica pentru diagnostic de intreprins.

Testul NIPT nu este validat pentru sarcinile gemelare cu mai mult de doi feti.

n plus, nu este capabil si detecteze un risc crescut de anomalii cromozomiale, cum ar fi microdeletii,
microduplicdri, rearanjamente cromozomiale echilibrate, mozaicism cromozomial fetal si/sau placentar,
mutatii punctiforme, probleme de metilare si nici prezenta tuturor bolilor genetice fetale diferite de
trisomiile 21, 18 si 13, care pot fi asociate cu malformatii si/sau dizabilitati ale fatului.

Este important sa fiti constienta de sensibilitatea testului care, asa cum s-a aratat anterior, este de 99%
pentru trisomiile 21 si 13 si de 98% pentru trisomia 18. Prin urmare, in cazuri rare, unele sarcini cu fat
trisomic pot furniza un rezultat cu ,risc scazut” si, prin urmare, pot sa nu fie identificate (fals negativ).
Rareori, unele sarcini cu un fit fard trisomie pot furniza un rezultat cu ,risc crescut” (fals pozitiv). Tn
aceste cazuri rezultatul NIPT poate fi verificat doar printr-un diagnostic invaziv (biopsie de vilozitati
coriale sau amniocenteza).
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in final, vd reamintim c& pentru orice neldmuriri sau necesitti ulterioare puteti contacta clinica dvs.,
centrul de la care a fost solicitata testarea, sau ginecologul/moasa de referinta, de la care veti primi toate
informatiile necesare.
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