1. Trisomy tesztek:

A Trisomy NIPT sziirések rendkiviili pontossdagu, nem invaziv, anyai vérvételen alapulo sziirévizsgalatok
a magzati kromoszoma-rendellenességek kimutatdsdra.

A Trisomy-tesztek kisziirik a kombinalt teszt lehetséges alpozitiv eredményeit, minimalisra csdkkenti
a magzatvizbdl torténd invaziv mintavétel (amniocentézis) sziikségességét, €s amennyiben az anya tudni

szeretné, megallapitja a magzat nemét is.

Mit vizsgal a Trisomy Teszt ALAP?

Leggyakoribb triszomiak:
Down-szindréma
Edwards-szindroma

Patau-szindroma

A magzat nemének megéallapitasa

o 99% feletti megbizhatosdggal sziiri a Down- (21-es), Edwards- (18-as) és Patau-
szindromat (13-as triszomia) — ezek a hdrom leggyakoribb kromoszoma-
rendellenesség.

o Megdllapitia a magzat nemét az eredmeényben, ugyancsak magas pontossaggal.

Mit vizsgdl a Trisomy Teszt XY?

Leggyakoribb triszomiak:
Down-szindroma
Edwards-szindroma
Patau-szindroma

A magzat nemének megallapitasa
Nemi kromoszoéma eltérések
Turner-szindroma
Klinefelter-szindréma
Jacob’s-szindréma

Tripla X-szindréma


https://gendiagnosztika.hu/down-szindroma/
https://gendiagnosztika.hu/edwards-szindroma/
https://gendiagnosztika.hu/patau-szindroma/
https://gendiagnosztika.hu/down-szindroma/
https://gendiagnosztika.hu/edwards-szindroma/
https://gendiagnosztika.hu/patau-szindroma/
https://gendiagnosztika.hu/turner-szindroma/
https://gendiagnosztika.hu/klinefelter-szindroma/
https://gendiagnosztika.hu/dupla-y-szindroma/
https://gendiagnosztika.hu/tripla-x-szindroma/

Mit vizsgal a Trisomy Teszt Complete?
Leggyakoribb triszémiak:
Down-szindroma
Edwards-szindroma
Patau-szindroma

A magzat nemének megéallapitasa
Nemi kromoszoma eltérések
Turner-szindréma
Klinefelter-szindroma
Jacob’s-szindroma

Tripla X-szindroma

Tovabbi tobb mint 100 delécios és duplikacids szindroma szlirése

2. NIFTY tesztek:

Kromoszomalis vs. Monogénes NIPT sziirések

A leggyakoribb magzati genetikai eltéréseket, mint a Down-, Edwards- és Patau- szindromakat, az
ember Osszesen 46 kromoszomajanak szambeli eltérései okozzak. Ezek az eltérések jellemzden tijonnan
alakulnak ki a magzatnal, elsdsorban magasabb anyai életkor esetén, az ilyenkor gyakrabban el6fordulo
véletlen osztddasi hibak miatt. Ezeket a rendellenességeket sziirik a hagyomanyos NIPT tesztek. Ha
valaki NIPT sziirésen gondolkozik, elsdsorban ezek elvégzése javasolt.

Ugyanakkor az ember tobb tizezer génjéb6l mar egyetlen egynek a hibaja is silyos betegséget
alakithat ki. Ezeket nevezziik monogénes betegségeknek. Ezek lehetnek ordkletesek, vagy szintén
véletlenszerliek. Az ilyen hibak de novo eléfordulasi gyakorisaga magasabb (40-45 év feletti) apai

életkor esetén no.

A monogénes betegségek igen ritkdk, ugyanakkor Osszesitett gyakorisaguk a Down-szindroma
el6fordulasaval kdzel azonos. Fontos azonban tudni, hogy a hagyomanyos, kromoszoma-rendellenesség
szlird NIPT vizsgalatokkal (pl. iGen Nifty-pro és Trisomy tesztek) az el6forduld genetikai betegségek

tobb mint 80 szazaléka sziirhetd, igy els6sorban ezen tesztek valamelyikének elvégzése javasolt..
Milyen betegségeket sziir az iGen Nifty-mono teszt?
Az iGen Nifty-mono teszt 218 féle de novo létrejovo, dominans monogénes betegséget sziir, 155 gén

Osszesen 22 512 variansaban. A teljes listat ITT talalja.

Osszefoglalva:


https://gendiagnosztika.hu/down-szindroma/
https://gendiagnosztika.hu/edwards-szindroma/
https://gendiagnosztika.hu/patau-szindroma/
https://gendiagnosztika.hu/turner-szindroma/
https://gendiagnosztika.hu/klinefelter-szindroma/
https://gendiagnosztika.hu/dupla-y-szindroma/
https://gendiagnosztika.hu/tripla-x-szindroma/
https://gendiagnosztika.hu/delecios-szindromak/
https://gendiagnosztika.hu/igen_nifty_mono_lista_aktualis/

97 tobbszervi érintettséggel jaro szindroma

51 csont- és vazrendszert érintd betegség

36 ideg-izomrendszeri betegség

51 idegrendszeri betegség

17 intellektualis képességzavarok és tarsuld szindroma

1 Immunhianyos allapothoz kapcsolodo rendellenesség

Ezek koz¢ tartoznak példdul a Noonan-szindroma, a Neurofibrématdzis vagy a Rett szindroma.

Mikor és Kkinek ajanlott a teszt elvégzése?

Orvosi javallat esetén

40-45 év feletti apai életkor esetén

Ha a ma elérhetd, lehetd legszélesebb korii genetikai sziirési informaciot szeretné magzata
egészsége kapcsan

Ha nem ivarsejt donacidés eljarassal fogant babaval varandds (donacié esetén
a Genesafe monogénes teszt végezheto)

Ha a sziilok egyikének sincs dominans, monogénes betegsége

Az iGen Nifty-mono teszt a 10. betéltott varandossagi héttol elvégezheté a 14. varandossagi hétig.

Ugyanakkor a 12. heti genetikai ultrahangvizsgalatot kovetden javasolt az anyai vérminta levétele, mert

annak eredménye nagyban befolyasolhatja az ajanlott vizsgalati tipust.

Mikor nem ajanlott a teszt elvégzése?

Ha az ultrahangvizsgalat, vagy kombinalt sziirés a magzatnal kromoszomalis rendellenesség
gyanujat vetette fel.

,,E1tino iker” szindroma esetén

Ha a paciens nem dominansan 6rokl6d6, hanem recessziven tovabbadhato betegséget (azaz
példaul SMA-t vagy cisztas fibrozist) szeretne szlirni magzatanal. Ezek sziirése a teszt nem
alkalmas, ez sziil6i hordozdsagvizsgalattal lehetséges.

Ha valamelyik sziil6 ismerten dominansan 0roklodé genetikai betegségben érintett. Ilyen
esetben keresse fel genetikai tanicsadasunkat, ilyenkor a PGT eljardsok nyujthatnak a
pacienseknek megoldast.

Donécioval létrejott varandossagnal.

Ikerterhesség esetén.

Ha egy éven beliil allogén (azaz mas személyt6l szarmazo) vératomlesztésen esett at, vagy

human szérumalbumin-terapias és/vagy immunterapias kezelés soran exogén DNS-t kapott.


https://gendiagnosztika.hu/genesafe-non-invaziv-prenatalis-teszt-monogenes-betegsegek-szuresere/

Milyen betegségeket sziir az iGen Nifty-pro teszt?

Az iGen NIFTY™-pro (Non-Invasive Fetal TrisomY test) egy egyszeri, biztonsagos, rendkiviil pontos
prenatalis teszt, amely tobb mint 99%-os érz¢kenységgel méri a Down-, Edwards-, illetve a Patau-
szindromak kockazatat, illetve egyéb triszomiak, nemi kromoszéma-

rendellenességek ¢s mikrodeléciés/duplikacios szindromak sziirésére is alkalmas.

A teszt mar a terhesség 10. hetétdl is elvégezhetd. A tobb mint 100 féle kromoszoma-rendellenesség

vizsgélata mellett a NIFTY™-pro teszttel a gyermek neme is 99%-o0s biztonsadggal megallapithato.

Ivari kromoszomak

szambeli eltérései
Triszémiak Egyéb triszomiak )
(ikerterhességnél nem
vizsgalt)
Down-szindroma ) ) Turner-szindréma
. ) 9-es triszomia )
(21-es triszomia) (X monoszémia)
Edwards-szindréoma _ ) Klinefelter-szindroma
. ] 16-0s triszomia
(18-as triszomia) (XXY)
Patau-szindroma ) ) Tripla-X szindroma
. ) 22-es triszOmia
(13-as triszomia) (XXX)

Jakob-szindroma

(Dupla-Y, XYY)

Delécios és duplikacids szindromak*

1p36 1p36 kromoszoéma- delécios szindroma
1q41-q42 1q41-g42 kromoszoma-delécios szindroma
1p32-p31 1p32-p31 kromoszoma-delécios szindroma



Delécios és duplikacids szindromak*

2pl6.1-p15

2q33.1

2q31.1

2q37

2q31.1

2q

3pter-p25

3q13.31

4p16.3

4q21

4p

5q14.3

5q12

2p16.1-p15 kromoszéma-delécios szindroma

2q33.1 kromoszoma-delécios szindroma

2qg31.1 kromoszdéma-delécids szindréma

2q37 kromoszoma-delécios szindroma

2q31.1 kromoszoma-mikrodelécios szindroma

2q kromoszéma-duplikacio

3pter-p25 kromoszoma-delécios szindroma

Dandy-Walker szindroma

3q13.31 kromoszoma-delécios szindroma

3p disztalis kromoszéma-duplikacios szindréma

3q kromoszéma-duplikacio

4p16.3 kromoszoma-delécios szindroma

4921 delécids szindroma

4p duplikécio

4q disztalis kromoszoéma-duplikacios szindréma

4q disztalis kromoszoéma-delécids szindroma

Cri-du-Chat szindroma

5q14.3 kromoszoma-delécids szindroma

5q12 kromoszéma-delécids szindroma



Delécios és duplikacids szindromak*

5pl13

5p

6pter-p24

6q24-q25

6qll-q14

6p

6q15-q23

6q25-qter

6q26-q27

q

7q21-32

7q31-q32

8p23.1

8p23.1

8q22.1

8q22.1

8p

8q

5p13 kromoszoéma-duplikaciés szindroma

5p kromoszéma-duplikacio

6pter-p24 kromoszoma-delécios szindroma

6q24-q25 kromoszoma-delécios szindroma

6q11-q14 kromoszoma-delécids szindroma

6p kromoszdéma-delécio

6q15-g23 kromoszoéma-delécios szindroma

6q25-qter kromoszoma-delécios szindréma

6q26-q27 kromoszoéma-delécios szindroma

7q kromoszéma-delécio

7q21-q32 kromoszoma-delécio

7q31-q32 kromoszéma-delécid

8p23.1 kromoszoéma-delécids szindroma

8p23.1 kromoszéma-duplikacids szindroma

Langer-Giedion szindroma

8922.1 kromoszoéma-delécios szindroma

8922.1 kromoszéma-duplikacios szindroma

8p kromoszoma-duplikacid

8q kromoszoma-duplikécio



Delécios és duplikacids szindromak*

9p

9p

10922.3-q23.2

10926

10p12-p11

10p

11p13

11pl1.2

11q23

12q14

12p12.1

12p

13q14

13q

14q11-q22

14922

14q

9p kromoszoéma-delécids szindroma

9p kromoszéma-duplikacio

DiGeorge 2 szindroma

10g22.3-g23.2 kromoszdéma-delécids szindroma

10926 kromoszoma-delécios szindroma

10p12-p11 kromoszoéma-delécids szindroma

10p kromoszoma-duplikacio

11p13 kromoszéma-delécids szindroma

11p11.2 kromoszoma-delécios szindroma

Jacobsen szindroma

11923 kromoszéma-delécids szindroma

12q14 kromoszoma-mikrodelécios szindroma

12p12.1 kromoszoéma-mikrodelécids szindroma

12p kromoszoma-duplikacio

13q14 kromoszoma-delécios szindroma

13q disztalis kromoszoma-delécio

14q11-q22 kromoszoma-delécios szindroma

14@22 kromoszéma-delécids szindroma

14q proximalis kromoszoéma-delécio



Delécios és duplikacids szindromak*

14q

15926-qter

15q14

15q24

15926

15q

16p12.2-p11.2

16p12.2-p11.2

16p13.3

16p13.3

16q

17p13.3

17p13.3

14q kromoszéma-duplikécio

Angelman-szindroma

Prader-Willi -szindroma

15g26-qter kromoszoma-delécios szindroma

Levy-Shanske-szindroma

15914 kromoszoma-delécios szindroma

15924 kromoszéma-mikrodelécids szindroma

15926 kromoszoma tilnovési szindroma

15q disztalis kromoszoma-delécio

16p12.2-p11.2 kromoszéma-delécios szindroma

16p12.2-p11.2 kromoszéma-duplikacids szindroma

16p13.3 kromoszoma-delécios szindroéma

16p13.3 kromoszoéma-duplikacios szindroma

16q proximalis kromoszéma-duplikacio

Smith-Magenis szindroma

17p13.3 kromoszoma-delécios szindroma

Potocki-Lupski-szindroma

17p13.3 kromoszéma-duplikacios szindroma

Yuan-Harel-Lupski szindroma



Delécios és duplikacids szindromak*

17p

18p

18922.3-q23

20p12

20p

21q11.2

22q11.2

Xp11.23-p11.22

Xp21

Xq27.3-928

Xqg21

Xq22.3

17p kromoszéma-duplikacio

18p kromoszoma-delécios szindroma

18q disztalis kromoszéma-delécios szindroma

Alagille szindroma

20p kromoszoma-duplikacio

21q11.2 kromoszoma-delécio

22q11.2 kromoszdéma-delécids szindroma

Xp11.23-p11.22 kromoszoéma-duplikacids szindroma

Xp21 kromoszoma-delécios szindroma

Xq27.3-928 kromoszoéma-duplikacios szindroma

Xqg21 kromoszoma-delécios szindroma

Xq22.3 kromoszéma-delécios szindroma

*A teszt 5 Megabazis feletti genetikai eltérések kisziirésére alkalmas.



