A magzati kromoszéma-
rendellenességek non-invaziv
genetikal tesztelése

Tények és ajanlasok

Dr. med. habil. Papp Csaba
egyetemi docens



Bevezetés

Az anyai vérben kering6 szabad magzati DNS-t vizsgalé
non-invaziv prenatalis tesztelés (NIPT) egy alapvetéen Uj
médszer a magzati genetikai diagnosztika teriiletén. Olyan
mérfoldkd, mely megvalésitja a régi vagyat, hogy a magzat

és az anya veszélyeztetése nélkiil lehessen kimutatni a magzat
genetikai rendellenességeit nagy biztonsaggal, a terhesség
korai szakaszaban.

A magzati kromoszoma-rendellenességek tesztelésének

hagyomanyos mddszereli

A korszer( sziilészeti gondozas részeként a varandés a
terhesgondozasra valé jelentkezéskor tajékozédhat a leggya-
koribb, értelmi fogyatékossaggal jaré genetikai betegség,

a Down-kér (21-es triszémia) prenatalis tesztelésének (sziirés
illetve diagnosztika) médszereirél. A Down-kér sz(irésére hasz-
nalatos médszerek informacidkat adnak masik két, ritkabban
eléforduld kromoszéma-rendellenesség, az Edwards-kér
(18-as triszémia) és a Patau-kér (13-as triszomia) el6fordu-
lasi valdszinliségére is az adott terhességben. A varanddsnak,
aki szeretne informacidkat kapni arrél, hogy mennyi a valé-
szin(isége annak, hogy 6 Down-kéros magzatot hordoz, joga
van megismerni a kromoszéma-rendellenességek szlirésének
és diagnosztikajanak lehetséges modszereit. Tajékoztatni kell
6t a mddszerek elényeirdl, korlatairdl, kockazatairél. A meg-
feleld informacidk utan képes a paciens dénteni a hagyoma-
nyos magzati diagnosztika alapveté dilemmajardl. Arrél
tudniillik, hogy a biztosabb, de bizonyos veszélyekkel jaré diag-
nosztikus beavatkozasokat (genetikai amniocentesis - GAC és
chorionboholy-mintavétel - CVS) valassza-e, vagy a veszélyte-
len, de bizonytalan informacidkat adé szlirémdédszereket?

(A nehezen feloldhaté dilemma szembeallitja a ,mindent
tudni szeretnék a magzatomrél” vagyat a ,nem akarok artani
a magzatomnak” vagyaval.)

A magzati Down-kér szlirésének
hagyomanyos moédszerei

A 21-es triszémia (valamint a 18-as és 13-as triszomia) sz(-
résének hagyomdnyos mdédszerei dltaldban a fetoplacentaris
egység altal termelt biokémiai markerek szintjének anyai
szérumban torténé meghatarozésan és a magzati nyaki redé
(nuchal translucency - NT) vastagsaganak ultrahangvizsgalat-
tal torténé mérésén alapulnak. Mind az elsé-, mind a masodik
trimeszterben végzett szlirést kovetden rizikdbecslés torténik a
varandos életkora, a biokémiai markerek eredménye és az NT
mérés alapjan. A szlrés elénye, hogy veszélytelen a magzatra
nézve, s csak a pozitiv sz(irési eredményt produkald terhessé-
gekben keriilnek felajanlasra a bizonyos veszélyeket hordozé

invaziv beavatkozasok (amniocentesis vagy CVS). Ugyanakkor,
mivel a sz(irémddszerek nem direkt vizsgaljak a magzat gene-
tikai dllomanyat, hanem indirekt jelekbdl (biokémiai markerek
szintje, illetve ultrahang-eltérések) vonnak le kovetkeztetése-
ket, a hagyomanyos szlirémédszerek sziikségszer( korlatja,
hogy egyrészt a 21-es triszémids magzatok 85-95%-at isme-
rik csak fel, masrészt a magzatok 3-6%-at pozitivnak ismerik
fel, mikdzben az ebbe a csoportba tartoz6 magzatok tilnyomé
tdbbsége nem érintett 21-es triszomiaval. (Atlagosan, egy
21-es triszémiads magzat felismeréséhez 25 beavatkozasra van
sziikség, azaz 24 magzat ,feleslegesen” van kitéve az invaziv
beavatkozas kockédzatanak.)

A magzati Down-kér diagnosztikajanak
hagyomanyos maédszerei

A szlirés mellett lehetdség van a magzati kromoszéma-
rendellenességek diagnosztikus biztonsagu tesztelésére

is genetikai amniocentesis (GAC) illetve chorionboholy-
mintavétel (CVS) alkalmazésaval. Mindkét médszer a magzati
sejtek direkt analizisével képes a magzati kromoszémak
vizsgélatara. EI6nylk, hogy diagnosztikus biztonsaggal
(.csaknem 100%") képesek felismerni a magzati kromo-
széma-rendellenességeket. Tovabbi jarulékos el6ny, hogy az
invaziv mddszerek kapcsén nyert magzati sejtek laboratériumi
analizise soran a leggyakoribb szambeli kromoszéma-rendel-
lenességek (melyekre a szlirémddszerek fékuszalnak) mellett,
egyéb - ritkan el6forduld - szambeli és szerkezeti kromoszéma-
aberraciok is felismerésre keriilhetnek. Ugyanakkor hatréanya a
beavatkozasoknak, hogy nem elhanyagolhat6 aranyban okoz-
hatnak vetélést vagy egyéb szovédményt.



Az uj, non-invaziv prenatalis genetikai tesztelés, a NIPT jellemzdi

Genetikai vizsgalatok az anyai vérben
kering6 szabad DNS vizsgalataval

Az anyai vérben kering6 szabad DNS molekulak mintegy
10-15%-a magzati eredetli. Ezek a DNS-fragmentumok elsésor-
ban a placenta sejtjeinek apoptosisa soran keletkeznek, s jutnak
aztan az anyai véraramba. Az intakt magzati sejtekkel szemben
- melyek egy terhesség utdn évekkel késébb is kimutathaték

az anyaban -, a kering6 szabad magzati DNS-molekulak 1-2
éraval a terhesség befejezése utdn mar nem mutathatok ki az
anya vérében. Emiatt, az adott terhességben vizsgalt magzati
DNS mindig az aktualis magzatot reprezentélja. A non-invaziv
prenatalis tesztelés (NIPT) egy olyan molekularis genetikai
maédszeren alapul, amely képes az anya vérében keringé szabad
DNS szakaszok vizsgélatara, azok eredetének tisztazasara (azaz,
hogy melyik kromoszémarél szarmaznak) és mennyiségi meg-
hatarozasara. A Down-kdros (21-es triszémias), Edwards kéros
(18-as triszémias) vagy Patau-kéros (13-as triszomias) magzat
extra mennyiség(, a 21-es, vagy a 18-as, vagy a 13-as kromo-
szémat reprezentald szabad DNS+t bocsat az anya vérébe, s ez

a mennyiségi kiildnbség az tj médszerrel rendkiviil jo hatékony-
saggal kimutathato.

Kinek ajanlhaté a NIPT?

Az (ij médszer - a nemzetkozi klinikai vizsgalatok alapjan - je-
lenleg elsésorban azoknak a varandésoknak ajanlhatd, akiknél
magas a magzati triszomiak kockézata. Ebbe a csoportba
tartoznak a 35 év feletti varandésok, a genetikailag érintett
sziil6k (akiknél kordbban mar el6fordult magzati triszémiéval
sUjtott terhesség), tovabba azok a varandésok, akiknél a ha-
gyomanyos szlirdmédszerekkel (ultrahangvizsgalat és/vagy
biokémiai markerek vizsgdlata az anyai vérben) magas, vagy
kézepes kockazatot mutattak ki magzati triszomiakra. Meg
kell azonban jegyezni, hogy elméleti ellenjavallata nincs
annak, hogy a NIPT elvégzésre keriiljon - a paciens kérésére
- alacsony rizikéju varanddsoknal is. (Mivel a teszt semmilyen
veszéllyel nem jdr, nincs valds ellenjavallata.) A kézelmdltban
megjelent tanulmanyok igazoltak, hogy a NIPT teljesitménye
ugyanolyan magas szintli az alacsony rizikéju varandésok
csoportjaban is, mint a magas rizikéju terhesek korében.
Ennek elméleti alapja az, hogy a NIPT érzékenysége csak az
anyai vérben taldlhaté magzati eredet(i DNS (,fetal fraction”)
aranyatdl fiigg, amit nem befolyasolnak a magas rizikéju
csoportba sorolas szempontjai (mint magasabb anyai életkor,
anamnézis, kéros ultrahang, biokémiai markerek szintje az
anyai vérben).Az utébbi idében tortént fejlesztések eredmé-

nyeként a NIPT ikerterhességben is igen magas érzékenység-
gel ad informaciét a magzati triszdmiakra vonatkozéan.

A NIPT kockazata

A NIPT non-invaziv - egy anyai vérvételbél all -, igy nem veszé-
lyezteti a terhesség lefolydsat, nem noveli a vetélési kockaza-
tot, vagy egyéb anyai vagy magzati szovédmény kockazatat.

Mikor végezhetd a NIPT?

A tesztelés elvégezhet6 barmikor a 10. terhességi hét utan,
de tanacsos a 10-20. hetek kozott elvégezni a vérvételt.

Hogyan torténik a NIPT?

Genetikai tanacsadas és a varandoés hozzajarulasanak kikérése
utan a varandéstol 20 ml vénas vér keriil levételre egy speciali-
san erre a célra kifejlesztett cs6be. A vért a vérvételi csovekhez
mellékelt vérvételi, tarolasi és szallitasi utasitasok szerint kell a
diagnosztikai laboratériumba kildeni. A laboratériumi vizsgalat
altalaban 10-14 napot vesz igénybe. Ezt kovet6en a kezelor-
vos kap egy levelet a laboratériumi analizis eredményérdl.

A NIPT pontossaga

Jelenleg a NIPT a magzati aneuploididk, leggyakrabban a 21-
es-, 18-as-, és 13-as triszdmia vizsgélatara hasznalatos. Egyes
laboratériumok vizsgéljak a nemi kromoszémak szamat is.

Detekcids rata 21-es triszémiara.

A 21-es triszémias magzatok tobb, mint 99%-a felismerhetd

a teszttel. (A 21-es triszomids magzatok kevesebb, mint 1%-at
nem ismeri fel a teszt.) A fals pozitiv rata legfeljebb 0,2%,
azaz a NIPT 500 egészséges magzatbdl 1 esetben tévesen
jelez Down-kért. Ezért tanacsos invaziv beavatkozassal (GAC
vagy CVS) megerdsiteni a pozitiv teszt eredményt.

Detekcids rata 18-as triszomiara.

A 18-as triszémias magzatok vonatkozasaban nagyon ha-
sonld a teszt érzékenysége. (detekcids rata - DR > 99%; fals
pozitiv rata - FPR < 0,2%). Azaz a NIPT 500 egészséges mag-
zatbdl 1 esetben tévesen jelez Edwardskért, ezért tanacsos
invaziv beavatkozassal megerésiteni a pozitiv ereményét.



Detekciés rata 13-as triszomiara.

A 13-as triszémia vonatkozésaban valamivel gyengébb

a NIPT érzékenysége (DR = 80-92%). Ugyanakkor, a DNS
citozin-guanin tartalmat figyelembe vevé, tn. ,korrigalé" soft-
verrel itt is elérhetd a csaknem 100%-os detekciés rata. A fals
pozitiv ardny mintegy 1%, azaz 100 nem érintett magzatbdl
egyet pozitivnak jelez a teszt 13-as triszomiara nézve. Ebben az
esetben is tandcsos megerdsits invaziv beavatkozast végezni.

Nemi kromoszémak.

Néhany laboratérium kozli a nemi kromoszémak szamat is,
amennyiben erre adottak a jogi keretek és amennyiben az
szakmailag indokolt (pl. nemhez két6tt médon 6rokl6dé
genetikai betegségek esetén).

A NIPT eredményének értelmezése

Az értékelés altalanos szempontjai.

A NIPT leggyakrabban hasznélt vizsgélati médszere a massively
parallel shotgun sequencing (MPSS), amely képes meghatarozni
az anyai vérben a vizsgalt kromoszémat (pl. a 21-est) reprezen-
talé DNS-szakaszok aranyat az 6sszes kromoszémat reprezentalé
DNS szakaszokhoz képest, és ezt dsszehasonlitja azzal az arany-
nyal, ami normalisan szokott lenni az adott kromoszémara
nézve. A laboratériumok kiilénboz6 validalt algoritmusokat,
softvereket hasznalhatnak annak meghatdrozasara, hogy pél-
daul a 21-es kromoszémardl szarmazé DNS mennyisége meg-
haladja-e az euploid kromoszémakészlet esetében talédlhatd
mennyiséget. Vannak laboratériumok, amelyek az eredményt
.pozitiv" vagy ,negativ" formaban, vagy a ,21-es triszémiara
jellegzetes” kifejezéssel kozlik. Masok egy mennyiségi rizikd-sza-
mot adnak meg a kilonbdz6, vizsgalt triszdmiakra nézve. Egyes
laboratériumok a normélis / kéros hatérat jelz6 érték (,cut-off
value") kézelébe esé eredményeket ,nem értékelhets" kategori-
aba soroljak, s csak az ettdl az értéktdl tavolabbi, , 100%-o0s
eredményeket kozlik.
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biztonsagu

Pozitiv eredmény.

Mivel a non-invaziv prenatalis tesztelésnek igen magas a szen-
zitivitasa és a specificitdsa a leggyakoribb triszémiak vonatko-
zésaban, a pozitiv NIPT eredmény csaknem diagnosztikus
biztonsagu, s azt jelenti, hogy a magzat majdnem biztosan

az adott triszémidban szenved. Ugyanakkor igen alacsony
aranyban (0,1-0,2%) eléfordulhatnak fals pozitiv eredmények,
ezért pozitiv NIPT eredmény esetén - egy genetikai tanacs-
adast kovetéen - a magzati kromoszéma-rendellenességek
diagnosztikdjara jelenleg alkalmazott invaziv genetikai vizsga-
lattal, rendszerint amniocentézissel kell megerésiteni a diagné-
zist. A meger6sité karyotypizalds informaciét ad tovabba

a 21-es triszémia tipusardl (egyszerd 21-es triszdmia vagy

a sokkal ritkabb transzlokacids triszdmia), aminek az esetleges
ismétlédési kockdzat meghatdrozasédban van jelentdsége.

Negativ eredmény.

Ha a NIPT eredménye negativ, az azt jelenti, hogy a magzati
21-es, 18-as és 13-as triszomia nagy biztonsaggal kizarhat.
Mivel azonban a teszt érzékenysége csak megkdzeliti a 100%-
ot, de nem éri el, igen ritkdn el6fordulhat fals negativ ered-
mény. Ez is alahdzza a késébbi terhesgondozas és az ultra-
hangvizsgalatok fontossagat. (Pl. amennyiben magzati anaté-
miai eltérés latszik ultrahangvizsgalat sordn, felmeriilhet

a magzati kromoszéma-vizsgalat sziikségessége.)

A nem informativ eredmény jelentése.

A kiértékelésre hasznalt bioinformatikai médszerektdl fiiggéen
az egyes laboratériumok 0,5% és 6% kozotti ardanyban nem
tudnak eredményt mondani. Ez altaldban akkor fordul el,

ha a magzati DNS aranya nem elégséges (altalaban 4%
alatti) az anyai vérben. (Jellemzéen, magasabb anyai teststly
esetén és fiatalabb terhességi korban alacsonyabb a magzati
DNS aranya.) ,Nem informativ" lehet az eredmény akkor is,
ha a laboratérium altal hasznalt médszer nem ad eredményt
a hatdrérték kozelében mért értékek esetén (lasd fentebb).
llyen esetekben - a pacienssel tortént egyeztetés utan - tjabb
vérvétel torténhet a NIPT ismétlése céljabdl, vagy esetleg
invaziv genetikai vizsgalat végezhetd.

Mit nem vizsgal jelenleg a NIPT?

A NIPT jelenlegi médszereivel nem adhaté vélemény a kro-
moszémak szerkezeti valtozasairdl. A NIPT jelenleg még nem
hasznalatos a klinikai gyakorlatban monogénes betegségek
vizsgalatara.

A NIPT egyéb kérdései

Az altalanos, minden terhesre kiterjesztett NIPT koltsége.

A magzati triszémiak vizsgalatara térténd NIPT és a triszomiak
hagyomanyos, kétlépcsés szlirési paradigmajanak dsszeha-
sonlitasaval foglalkoz6 cikkek koziil az egyik legrészletesebb
tanulmany megallapitja, hogy a NIPT teljes terhespopulaciéban
torténd, altalanos hasznalataval a 21-es triszomias esetek felis-
merési rataja 38%-al nétt, ugyanakkor az invaziv beavatkoza-
sok kévetkezményeként bekdvetkezé6 magzati veszteség 66%-al
csokkent. Mindez a koltségek 1%-os csokkenése mellett!

A NIPT hasznalata a jévében.
Egyrészt a magzati aneuploidiak tesztelésére hasznalt NIPT
ajanlasanak kiterjesztése varhaté a magzati Down-kérra nem



magas rizikéju csoportokban is, mivel a NIPT érzékenysége
és fajlagossaga nem fiigg a magas rizikdju csoportba sorolas
kritériumaitdl (anyai életkor, anamnézis, ultrahang-jelek,
biokémiai markerek szintje az anyai szérumban). Masrészt
egyre tobb genetikai informéacié nyerése véarhatd az anyai
vérben kering6 szabad magzati DNS vizgalatéval. llyen lehet
a monogénes betegségek vizsgalata mellett a kromoszémak
kisebb szerkezeti eltéréseinek vizsgalata NIPT sordn.

A genetikai tanacsadas szerepe a NIPT
folyamataban

A Down-kér és egyéb triszémiak prenatalis magzati tesztelésé-
nek (sziirésének és diagnosztikajanak) igénybevételét

a varandds sok szempont alapjan dénti el. Az alapvet6
dilemma a hagyomanyos kétlépcsés tesztelési paradigméban
az, hogy a terhes aggddik egy beteg gyermek sziiletése miatt,
ugyanakkor fél egy egészséges gyermek esetleges elvesztésétdl
a biztos diganosztikat jelentd invaziv genetikai vizsgélatok
igénybevétele esetén. A varanddsok dontéseit befolyasolja
vallasi meggy6z6désiik, csaladi értékrendiiik, tovabba hatassal
vannak a dontésre erkolcsi elveik és addigi élettapsztalataik is.
A kiilonboz6 szempontok megheszélése genetikai tanacsadas
keretében torténik. A felvilagositasnak ki kell terjednie tébbek
kézott arra, hogy a magzati kromoszéma-rendellenességek va-
lamennyi sz(ir6- és diagnosztikus médszerének megvannak az
elényei és a korlatai is pontossagukat, magzati veszélyeiket és
az éltaluk detektélhatd rendellenességek szamat illetéen.

A kiilonb6z6 médszerek koziil a varandés valasztja ki azt, amit
igénybe kivan venni. A tanacsadasnak ki kell terjednie a mag-
zati triszomiak tesztelésére haszndlt médszerek ismertetésére és
kiegyenslyozott informaciot kell adni a terheseknek az egyes
maédszerek eldnyeirdl, korlatairdl, veszélyeirdl, tovabba a vizsgalt
kromoszéma-rendellenességek (Down-kér, Edwards-kér és Patau-
kér) tiineteirdl, szocialis és egészségiigyi hatdsairél. A megfeleld
felvilagositds utan a paciens képes dontést hozni arrél, hogy mi-
lyen médon szerez informaciét magzata genetikai jellemz6ird|,
illetve arrél, hogy egyaltalan igénybe kivan-e venni erre vonat-
kozé vizsgalatokat. A NIPT alkalmazasa azért is kiilénleges, mert
egy egyszer(i vérvételt kdvetden a kapott genetikai informacié
csaknem diagnosztikus biztonsagu. Ezért a NIPT el6tt részletes
genetikai tandcsadas javasolt (preteszt tandcsadds).

Fontos, hogy amennyiben a NIPT eredménye pozitiv, térténjen
ismételten genetikai tanacsadas (posztteszt tandcsadds), ahol
a pozitiv eredmény jelentését és az ilyenkor javasolt megerdsitd
magzati kromoszéma-vizsgalat részleteit tanacsos megbeszélni.

Mivel a genetikai tandcsadas alapvet6 feladata a varandés
teljes kord tajékoztatdsa annak érdekében, hogy a paciens

megfeleléen tudja gyakorolni reprodukciés autonémidjat,

a tandcsadd orvosnak tdjékoztatni kell a terhest a non-invaziv
prenatalis tesztek kiilonbézé formairdl, beleértve a NIPT lehe-
téségét is. Az invaziv genetikai vizsgalatok veszélyei sziikség-

szer(ivé teszik, hogy a modern genetikai tanacsadason megfe-
lel6 hangstlyt kapjanak a NIPT kiilonb6z6 médszerei.

A NIPT gyakorlati alkalmazasara vonatkozé
szakmai allasfoglalasok

A Nemzetkozi Penatalis Diagnosztikai Tarsasag

(ISPD - International Society of Prenatal Diagnosis) allasfog-
laldsa megallapitja, hogy a magzati 21-es triszdmiara nézve
magasabb kockazatu terhesek esetén elényos a NIPT magas
hatékonysagu szlir6tesztként valé alkalmazasa. A teszt alkalma-
zésa el6tt genetikai tandcsadas javasolt, mig a pozitiv esetek
invaziv genetikai vizsgalattal t6rténé megerdsitése tanacsos.

Az Amerikai Genetikiai Tanacsadok Tarsasaga

(NSGC - National Society of Genetic Counselors) tdmogatja
a NIPT hasznalatat azoknal a varandésoknal, akiknél maga-
sabb a kockézat bizonyos magzati kromoszéma-rendellenessé-
gek eléfordulaséara. Az NSGC szorgalmazza, hogy a NIPT
alkalmazasa el6tt genetikai tanacsadas torténjen a paciens
megfeleld felvilagositasa céljabdl. Pozitiv NIPT esetén, vagy
amennnyiben a terhesség késébbi szakaszaban elvégzett
vizsgalatok (példaul ultrahangvizsgalat) sordn egyéb,
ritkdbb kromoszéma-aberraciéra gyands eltérések keriilnek
felismerésre, ismételt genetikai tanacsadas javasolt és fel
kell ajanlani az invaziv genetikai beavatkozas (elsésorban
amniocentesisis) elvégzését.

Az Amerikai Sziilész-Négy6gyasz Tarsasag

(ACOG - American College of Obstetricians and Gynecologists)
tamogatja a NIPT alkalmazésat egyrészt elsédleges sziirGteszt-
ként a magzati aneuploididkra magasabb kockazatu terhesek-
nek, masrészt masodlagos tesztként azoknak a varandésok-
nak, akiknél a hagyomanyos szlirétesztek pozitiv eredményt
adnak. A gyakorlatban ez azt jelenti, hogy az ACOG allas-
pontja szerint, elsédleges aneuploidia-sz(irés nélkiil is igénybe
veheti a NIPT-et az a varandés, aki életkora alapjan vagy
csaladi anamnézise alapjan magasabb kockazatt csoportba
tartozik bizonyos magzati triszdmiak vonatkozasaban. Emellett
az ACOG javasolja a NIPT elvégzését azoknal a terheseknél,
akiknél a Down-kér sz(irés hagyomanyos mddszereivel (ultra-
hangvizsgalat és/vagy anyai szérumbdl végzett biokémiai
marker-meghatdrozasok) a leggyakoribb magzati triszomiakra
utald eltérések igazolédnak.



A Német Humangenetikai Tarsasag

(GfH - Deutschen Gesellschaft fir Humangenetik) véleménye
szerint a NIPT vizsgdlatait minden terhesnek fel kell ajanlani,
illetve egyetlen terhestdl sem szabad megtagadni azokat.

Ez azzal indokolhatd, hogy a terhességre veszélyeket nem
jelentd, ugyanakkor igen magas érzékenység(i non-invaziv
prenatalis diagnosztikai médszerek alkalmazasaval elttinik

a hagyomanyos prenatalis tesztelés alapvetd dilemmaja:
valasztani az invaziv diagnosztikus beavatkozasokkal jaré
kockazat vagy a magzat esetleges genetikai rendellenessé-
gének kockazata kozott.

Osszefoglalas

A fenti, adatokon és tényeken alapulé ajanlas 6sszefoglalja

a magzati kromoszéma-rendellenességek tesztelésének lehe-
téségeit, beleértve a paradigma-valtast jelentd non-invaziv
prenatalis tesztelés (NIPT) médszereit is. A magzati diagnosz-
tikaban valamilyen médon részt vevé sziilész-n6gydgyaszok,
genetikai tandcsadast végz6 orvosok szamara az lehet az
elsédleges cél, hogy a varandésokat teljes korlien tajékoztas-
sak a prenatalis genetikai tesztelés lehetséges mddszereirdl,
vagy olyan kdzpontokba utaljak 6ket, ahol a terhesek meg-
kapjak az erre vonatkozé informaciékat. A paciensek - felhasz-
nalva ezeket az informacidkat - dontenek az egyes médszerek

Irodalom

A NIPT alkalmazasanak jogi szabalyozasa
Eurépaban

A NIPT médszereinek alkalmazasat az Eurépai Uniénak

az In Vitro Diagnosztikumokrél sz6l6 direktivaja (98/79/

EC) szabalyozza. Ennek értelmében a NIPT-hez hasznalatos
médszereknek CE-jelzéssel kell rendelkezniiik (CE = Conformité
Européenne - eurépai megfeleléség). Ezen kiviil a laboratéri-
umnak, amely ajanlja a tesztet, rendelkeznie kell egy eurépai,
minden részletre kiterjed6 minGségbiztositasi rendszerrel
(EN1SO 13485).

(Jelenleg a fenti kovetelményeknek Eurépaban csak

a PrenaTest és az azt forgalmazo Lifecodexx felel meg.)

P

igénybevételérdl. Dontéseiket a szakmai informacidkon kivil
befolyasoljak személyes érzéseik, egyéni tapasztalataik és le-
hetdéségeik (pl. logisztikai és anyagi megfontolasok; az, hogy a
terhesség melyik szakaszaban jelentkeztek terhesgondozason).

A genetikai tandcsadas alapvet6 feladata a varandoés teljes
kor(i tajékoztatasa annak érdekében, hogy megfeleléen tudja
gyakorolni reprodukciés autonémiajat. E tajékoztatasi
feladatnak, kotelezettségnek megfeleléen, a modern genetikai
tanacsadas soran megfelelé hangsulyt kell kapnia a NIPT
kiilonbéz6 modszereinek is.
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A j6v6 megérkezett
a magzati diagnosztikaban

A PrenaTest® magyarorszagi disztribitora:

" New Era Genetics

1026 Budapest, Gabor Aron utca 74-78.
Telefon: +36 1 273 1913

E-mail: info@prenatest.hu
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