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Panorama improves upon
first-generation NIPTs

Neinvazivni prenatalni test probira

Laboratoriji koji koriste tehnologiju sekvenciranja cijelog genoma (u ovoj brosuri
prikazuju se kao WGS-1 i WGS-2) ili NIPT baziran na tehnologiji mikroCipova

(u broSuri prikazan kao Array-NIPT), analiziraju ulomke ocuvanih DNK nizova —
odnosno 99% nase DNK koja nas Cini istim. Laboratoriji usporeduju broj uloma-
ka promatranih kromosoma, kao Sto je kromosom 21, s izabranim referentnim
kromosomom, kao $to je kromosom 3.

Ukoliko laboratorij utvrdi neproporcionalnost izmedu ulomaka promatranog kro-
mosoma i referentnog kromosoma, takav rezultat navodi u nalazu kao ,visoko
riziCan®.
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Omijer ulomaka kromosoma 21 i ulomaka
referentnog kromosoma 3*

Analizom oCuvanih ulomaka DNK bez razlikovanja majcine i fetalne DNK, me-
todom brojanja ne moze se otkriti triploidija, isCezujuci blizanac, mozaicizam
majke ili potpuna molarna trudnoca.

Ne otkrivanje ovih stanja moze dovesti do lazno negativnih rezultata, lazno
pozitivnih rezultata i kasnije dijagnoze stanja povezanih sa komplikacijama u
trudnodi.

SNP tehnologija koju koristi Panorama test pruza veéu to¢nost
u odnosu na prvu generaciju NIPT-ova '
Panorama pruza manje lazno negativnih i lazno pozitivnih rezultata i otkriva

odredene majCine komplikacije u trudnoci.

*llustrativni prikaz metode brojanja



Panorama je jedini NIPT koji razlikuje majcinu i fetalnu

(placentarnu) DNA

Panorama izolira pojedinacne nukleotidne polimorfizme (SNP-ove), odnosno
1% DNK po kojoj se razlikujemo od ostalih ljudi.

Nasa tehnologija sekvencira kromosomska podrucja od interesa i obiliezava
SNP obrasce majCine i izvanstani¢ne slobodne fetalne DNK. Obrasce analizira
nas patentirani algoritam kako bi utvrdio ukazuiju li alelni obrasci na povecani
rizik abnormalnosti fetusa.

SNP metoda Panorama testa
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SNP biljezi*

Razlikuju¢i maj€inu i fetalnu DNK, Panorama moze utvrditi triploidiju, isCezu-
juceg blizanca i potpunu molarnu trudnocu. Ova moguénost razlikovanja sman-
juje Sansu dobivanja neto¢nih nalaza uzrokovanih maj¢inim mozaicizmom.

U usporedbi sa prvom generacijom NIPT-ova, Panorama smanjuje stopu lazno negativnih rezultata (FNR) i stopu

lazno pozitivnih rezultata (FPR).'>1®

Kombinirana stopa lazno negativnih
nalaza (FNR) u validacijskim studijama

(T21, T18, T13)
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Kombinirana stopa lazno pozitivnih
nalaza (FPR) u validacijskim studijama
(T21, T18, T13, MX)
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NIPT baziran na tehnologiji mikroKipova je iskljucen iz FPR grafikona zato sto podaci o monosomiji X, vodeXem faktoru koji dovo-
di do lazno pozitivnih rezultata kod metode brojanja, nisu objavljeni u pregledanoj literaturi.4

* llustrativni prikaz SNP obrazaca i metode
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Panorama tehnologija bazirana na SNP-ovima omogucéuje na-
jvecu validiranu to¢nost utvrdivanja spola fetusa u odnosu na
druge NIPT-ove 148917

Panorama primjenjuje poseban algoritam za spolne kromosome koji usporeduje
SNP-ove X iY kako bi odredio prisustvo i broj kopija Y.'®

Prva generacija NIPT-ova, u jednom od 77 slu€ajeva, moze pokazati pogreSan
spol u nalazu. Pogresna procjena moze dovesti do nepotrebnih klini¢kih pretra-
ga i izazvati tieskobu kod pacijenta.

Stopa pogresnog utvrdivanja spola fetusa:
sazetak validacijskih studija
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Osjetljivost

SNP metoda Panorama testa omoguéava najveéu komercijalno
dostupnu osjetljivost za 22q '°-?!

Procjenjujuci jedinstvene DNK sekvence unutar kriticnih podrucja povezanih sa
sindromom delecije 22g11.2, Panorama postize vecu stopu otkrivanja u odnosu
na metode brojanja. Prva generacija NIPT-ova broji ulomke oCuvane DNK na
kromosomu 22, pri Eemu moze da previdi male delecije,kao Sto je 224.
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Precizno mjerenje fetalne frakcije je klju¢no za dobivanje
tocnih rezultata?

Panorama je jedini NIPT gdje se oduvijek mjerila i izvijestila u nalazu vrijednost
fetalne frakcije.

SNP metoda Panorama testa predstavlja zlatni standard mje-
renja fetalne frakcije.

Array-NIPT'23 | WGS-1 NIPT572* | WGS-2 NIPT01"

Metoda mjerenja Raspodiela Nema dostupnih
fetalne frakcije 13.392 SNP-ova 576 SNP-ova kratkih (<150 bp) podatakao metodologii
cfDNA ili rezultatima

Kombinirana stopa lazno
S el TN 00w 1.30% 1.89% 240%
(T21, T18, T13)
Sposobnost otkrivanja nepravilnosti metode brojanja opada
ako je fetalna frakcija ispod 8%, Sto moze proizvesti lazno ne-
gativne rezultate 252
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Dublje sekvenciranje ciljanih kromosomskih podruc¢ja omo-
gucéava Panorama testu odrzavanje visokokvalitetnih
rezultata ¢ak i pri nizim vrijednostima fetalne frakcije

Patentirani algoritam Panorama testa uzima u obzir izmjerenu fetalnu frakciju,
a kod uzoraka sa nizom vrijednosti fetalne frakcije primjenjuje viSu razlu€ivost.
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Nudite i Panorama test zenama
bez obzira na dob?

NIPT je opSirno podrzan u smjernicama

Ameri¢ko drustvo opstetri¢ara i ginekologa (ACOG), kao i AmeriCko drustvo za medicinsku

genetiku i genomiku (ACMG), uz ostala udruzenja, priznaju koristenje NIPT-ova u jednoplodnoj
trudnodi, bez obzira na dob ili rizik.?%%°

Panorama je jedini validirani NIPT za pacijentice s visokim i niskim rizikom

Validacija T21, T18, T13 i MX?

Visoki rizik: Osijetljivost: 98,0 % Specifiénost: 99,5 %
Niski rizik: Osijetljivost: 100 % Specifiénost: 100 %

Profesionalna udruzenja podrzavaju NIPT test kao prvu opciju probira

i »Informiramo sve trudnice kako je NIPT najosjetljivija opcija probira“
®) ACMG

ACMG izjava, srpanj 2016
American College of Medical
Genetics and Genomics
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,Podaci o rezultatima testiranja izvanstani¢ne slobodne DNK u opc¢oj poro-

diliskoj populaciji su sada dostupni [i]... sli¢ni s podacima ranije objavljenim
za visoko rizi¢nu populaciju.
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,RazliCite opcije...su moguce, ukljucujuci NIPT kao alternativnu
I
.-"v HH H .u
!,,, .‘.- opciju prvog stupnja

w ASHG-pravilnik, ozujak 2015

»Sliedeci protokol se trenutno smatra prikladnim; cfDNA probir kao
primarni test preporucen svim trudnicama.““

lzvjestaj Komisije za probir kromosomskih abnormalnosti, lipanj 2015



Natera pruza podrsSku Vasoj praksi i Vasim pacijentima.

e Savjetovanje prije testa mozete uspjesno obaviti Vi i Vase osoblje.?

e Podaci pokazuju da primjenom usmjerenoga protokola edukacije, pacijenti mogu dosti¢i nivo razumije-
vanja o NIPT testovima jednak ili iznad njihovog nivoa razumijevanja tradicionalnih testova probira.3'-%2

e Seqventia i Natera Vam omogucuju potrebnu stru¢nu edukaciju o NIPT testovima, kako bi ih mogli sigur-
no preporuciti kao test probira. Posaljite upit na seqventia@gmail.com.

Podrska
oruzatelima usluga

W\

Direktna podrska certificiranih
savjetnika za genetiku
e StruCna edukacija i podrSka

e GenetiCki savjetnik pruza savjet u sluCa-
ju rezultata s visokim rizikom

Podrska
pacientima

&

Portal za pacijente:
www.seqventia.eu

e |zvor podataka za pacijente o testovima,
rezultatima i tehnologiji
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NAPOMENA: Indikacije, kontraindikacije, upozorenja i instrukcije za koriStenje mogu se pronaci na
stranicama www.natera.com te www.seqgventia.eu.

NAPOMENA: Panorama test moze se naruciti nakon konzultacije s osobnim lije&nikom.
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