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Ponizsza zgoda powinna by¢ przed podpisaniem omoéwiona z lekarzem prowadzacym lub specjalistg w zakresie genetyki.

Placéwka kierujaca Kod kreskowy
Wprowadzenie do Testu Prenatalnego SANCO

Czym jest Test Prenatalny SANCO?

Test Prenatalny SANCO jest genetycznym badaniem przesiewowym dla kobiet w cigzy, ktére mozna wykona¢ juz od
ukonczenia 10 tygodnia cigzy. Test okresla bardzo doktadnie, w sposdb nieinwazyjny - z wykorzystaniem krwi ciezarnej, ryzyko
trisomii i innych, wybranych zaburzet chromosomowych u ptodu.

Jak dziata?

W czasie cigzy DNA ptodu, pochodzacy gtdwnie z komorek tozyska, krazy we krwi matki. Zasada dziatania Testu Prenatalnego
SANCO opiera sie na pobraniu krwi ciezarnej i analizie znajdujacego sie w niej DNA fozyskowego. Ten DNA jest zwykle
reprezentatywny dla genomu ptodu i moze stuzy¢ do ocenienia ryzyka zaburzen chromosomowych. Badanie jest bezpieczne
dla matki i dziecka oraz bardzo czute, wykrywa 99% przypadkdéw najczestszych trisomii chromosomow.

Co moze by¢ ocenione w Tescie SANCO?

Choroba

Opis

Czutosé
testu*

Dostepne
dla ciazy
blizniaczej

Trisomia 21

Dodatkowa kopia chromosomu 21 powoduje zespdt Downa, ktdry jest najczestszg
przyczyng niepetnosprawnosci intelektualnej uwarunkowanej genetycznie; w przebiegu
zespotu Downa obserwuje sie takze inne nieprawidtowosci, takie jak wady serca, wady
stuchu i wzroku, zaburzenia odpornosci i zaburzenia funkcjonowania uktadu
pokarmowego.

98,9% / 99,9%**

TAK

Trisomie 18i 13

Dodatkowa kopia chromosomu 18 powoduje zesp6t Edwardsa, a trisomia chromosomu
13 - zespdt Patau. Najczesciej w przypadku wystgpienia ktéregos z tych zespotéw
dochodzi do poronienia lub martwego urodzenia. Wiekszos¢ dzieci urodzonych nie
przezywa pierwszego roku zycia ze wzgledu na mnogie wady wrodzone. Dzieci, ktére
2yja dtuzej niz rok, maja powazne problemy rozwojowe.

T18
90,0% / 100%**

T13
87,5% / 100%**

TAK

Aneuploidia
chromosomoéw
ptci

Badanie okres$la ryzyko aneuploidii chromosomdw ptci (XXX, XXY, XYY i monosomia X).
Choroby te nie wigzg sie z tak powaznymi objawami klinicznymi jak trisomie.
W wiekszosci przypadkdéw nie grozig poronieniem (wyjatkiem jest zespdt Turnera,
tj. monosomia X), a urodzone dzieci sg sprawne fizycznie i intelektualnie, cho¢ moga mie¢
trudnosci w nauce. W wieku dorostym osoby z nieprawidtowg liczbg chromosomoéw ptci
zagrozone sg nieptodnoscia.

monosomia X
95% / 100%**
inne
80% / 100%**

NIE

Zespoty
delecyjne

Delecje 22q11, 1p36, 5p, 4p16.3, 15911.2 sg chorobami wystepujgcymi bardzo rzadko,
ale moga mie¢ bardzo powazne konsekwencje kliniczne. Zespoty delecyjne zwigzane s3 z
ubytkiem jednej z 2 kopii odpowiedniego fragmentu chromosomu. Lokalizacja i rozmiar
delecji warunkuje wystepowanie i nasilenie réznych objawéw klinicznych, do ktérych
najczesciej nalezy niepetnosprawnosc¢ intelektualna, opdzniony rozwdj psychoruchowy,
a czasami takze wady wrodzone.

brak danych

NIE

Pozostate
trisomie

Te zaburzenia genetyczne s3 na tyle powazne, ze obecno$¢ ktéregokolwiek z nich
powoduje poronienie cigzy w pierwszym trymestrze. Jezeli wysokie ryzyko takiej choroby
zostanie wykazane w cigzy zaawansowanej, prawie zawsze wynika ono z choroby
ograniczonej do fozyska, a w wyjatkowych przypadkach moze wigzac sie z mozaicyzmem
u ptodu. Konsekwencje kliniczne mozaicyzmu s3 trudne do przewidzenia. Zaburzenia
wzrastania ptodu oraz wady wrodzone moga wystepowaé nawet w chorobie
ograniczonej do tozyska.

brak danych

NIE

Ptec

Okreslana jako meska / zeriska

99,9%

TAK

RhD ptodu ***

Test okresla bardzo doktadnie i w sposéb nieinwazyjny, z wykorzystaniem krwi ciezarnej,
obecnos¢ u ptodu genu kodujgcego antygen RhD, a tym samym ryzyko wystgpienia
matczyno-ptodowego konfliktu serologicznego, zagrazajacego aktualnej i kolejnym
cigzom. Badanie jest wykonywane u kobiet RhD - (ujemnych) miedzy 12-24 tyg. cigzy
(preferowane po 20 tyg. cigzy), przy braku przeciwciat odpornosciowych anty-D w 12
i/lub 20 tygodniu cigzy.

99,9%

TAK

*Verifi® White Paper, lllumina 2012; Taneja et al., Prenatal Diagnosis 2016, 36, 237-243; VeriSeq™ NIPT Solution Data Sheet, lllumina 2017
** w zaleznosci od wariantu testu, rodzaju aberracji i grupy badanej
*** wymaga udzielenia oddzielnej zgody
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Wynik testu v.01

Opis wyniku:

"Wynik prawidtowy", tj. negatywny (niskie ryzyko) oznacza, Ze jest bardzo mate prawdopodobienstwo
wystepowania u ptodu ktérejkolwiek z badanych nieprawidtowosci.

"Wynik nieprawidtowy", tj. pozytywny (wysokie ryzyko) wymaga weryfikacji z wykorzystaniem diagnostyki
inwazyjnej, poniewaz jest wysoce prawdopodobne, ze ptdd jest dotkniety chorobg. W raporcie zostanie
przedstawiona dodatnia warto$¢ predykcyjna badania, jezeli jest znana, tj. informacja, jak czesto w dalszej
diagnostyce potwierdza sie wystepowanie wady, gdy jej wysokie ryzyko stwierdzone jest w badaniu SANCO.

"Brak mozliwosci wykonania badania" oznacza, ze nie jest mozliwe wykonanie Testu Prenatalnego SANCO w danej
cigzy. Czasami do uzyskania wyniku potrzebne jest powtdrzenie badania lub ponowne pobranie krwi. Nie wigze sie
to z dodatkowa opfatg, ale wydtuza czas oczekiwania na wynik i nalezy to uwzgledni¢ w planowaniu badan
prenatalnych. Jezeli laboratorium oceni, ze badanie SANCO nie moze by¢ wykonane, koszt oznaczenia zostanie
zwrdécony. Rezygnacja z badania w trakcie jego trwania lub odmowa powtérnego oddania krwi nie uprawniajg do
zwrotu kosztow badania. Brak mozliwosci oceny chordb innych niz trisomia chromosoméw 21, 18 i 13 nie jest
traktowany jako niepowodzenie badania i nie wigze sie ze zwrotem kosztu jego wykonania.

Ograniczenia testu:

Czutos¢ i swoisto$¢ Testu Prenatalnego SANCO, czyli zgodnos¢ jego wyniku z prawdziwym stanem zdrowia ptodu

(zwtaszcza w zakresie trisomii), sg bardzo wysokie. Test Prenatalny SANCO nie jest jednak doktadny w 100% i nie

jest badaniem diagnostycznym. Znaczy to, ze nie wszystkie przypadki choroby u ptodu bedg wykryte w badaniu

SANCO, a jezeli ten test wykaze wysokie ryzyko choroby, w celu postawienia ostatecznej diagnozy wymagane

bedzie przeprowadzenie badania inwazyjnego, takiego jak np. amniopunkcja. Wynik nieprawidtowy badania SANCO

moze nie potwierdzi¢ sie w badaniu inwazyjnym.

- Dokfadnos¢ identyfikacji ptci dziecka wynosi 99,9%.

- Mozliwos¢ wykrycia delecji 22q11, 1p36, 5p, 4p16.3, 15q11.2 oraz aneuploidii chromosomoéw ptci i pozostatych
autosoméw moze by¢ nieco nizsza niz czuto$¢ wykrywania gtéwnych trisomii, jest tez wieksze
prawdopodobienstwo, ze wynik ten nie zostanie potwierdzony po badaniu inwazyjnym oraz ze wynik badania w
tym zakresie moze, z powoddw biologicznych, byé niemozliwy do interpretacji.

- Mozaicyzm (obecnos¢ w tozysku, u ptodu lub u ciezarnej, dwdch linii komérkowych o réznym zestawie
chromosomow) oraz obumarcie ptodu w cigzy pierwotnie mnogiej sg czynnikami, ktore wptywajg na doktadnosé
badania.

- Dokfadnos¢ testu bedzie rowniez obnizona w pewnych sytuacjach, ktére powinny by¢ zgtoszone lekarzowi: po
przeszczepie szpiku lub narzadu, w ciggu 12 miesiecy po transfuzji krwi, jesli kobieta zostata kiedykolwiek
poddana terapii komdrkami macierzystymi, otrzymuje szczepionke z limfocytdw partnera, choruje na chorobe
autoimmunologiczng lub zapalna, wymagajaca podania sterydéw lub choruje na chorobe nowotworowa.

- Jezeli ciezarna jest nosicielkg aberracji chromosomowej lub wiadomo, ze nastgpito obumarcie blizniaka w cigzy
mnogiej, wykonanie testu moze nie by¢ wskazane.

- Badanie w cigzy blizniaczej dotyczy wytgcznie trisomii 21, 18 i 13 oraz ptci, a wynik podawany jest facznie dla catej
cigzy i moze by¢ nieco mniej doktadny niz dla cigzy pojedynczej.

- Wyniki Testu Prenatalnego SANCO powinny zawsze by¢ interpretowane w kontekscie wynikédw innych badan
wykonywanych w cigzy i w oparciu o wywiad rodzinny.

- Test Prenatalny SANCO jest badaniem przesiewowym i nie powinien by¢ wybierany zamiast badania inwazyjnego
w sytuacji powaznych nieprawidtowosci w rozwoju cigzy lub wysokiego ryzyka (>1:100) w tescie ztozonym
(potocznie test PAPP-A). Wyjagtkiem sg sytuacje, gdy badanie inwazyjne nie moze zostaé¢ wykonane.

Prawidiowy wynik badania nie wyklucza mozliwosci innych nieprawidtowosci badanych chromosoméw i nie
informuje o innych zaburzeniach genetycznych lub wadach wrodzonych, niemozliwych do oceny w badaniu
SANCO.
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PLACOWKA KIERUJACA KOD KRESKOWY

INFORMACIE O PACJENTCE

Imie PESEL

Data urodzenia: / /
Nazwisko

Waga: kg Wozrost: cm
tel.: e-mail:

POWOD BADANIA

[J Wiek powyzej 35 lat

Nieprawidtowy wynik badania przesiewowego, badania USG (wypetnij ponizej)

Niepowodzenia cigzowe: [J poronienia [ cigza/dziecko z aberracjg chromosomowg (jakg) ....cceeeverevvvermreerrennrriererenenns
Zaptodnienie in vitro

Stwierdzenie aberracji chromosomowej u matki lub ojca dziecka (JAKI]) ....vevvveerreerierieiieee e
Choroby genetyczne w rodzinie (jaki€) .....ccocevvveereeeveeneeninnnns

Niepokdj ciezarnej

o

Cigza: [J Pojedyncza [] Blizniacza Data porodu: / /
Kosmowkowosc (cigzy blizniaczej):
[J DC/DA: dwukosméwkowa, dwuowodniowa  [J MC/DA: jednokosméwkowa, dwuowodniowa [] MC/MA: jednokosmdéwkowa, jednoowodniowa

Przezierno$¢ karkowa (NT): BhCG: PAPP-A: INNE MATKEIY: oottt ettt st ettt s s ese e saeseenes
Rodzaj wykonanego testu przesiewowego: [] Badanie USG | trymestr T Inne
U Test Ztozony (PAPP-A): [ Badanie USG Il trymestr [ Brak badan
Ryzyko: T21:1/ T18:1/ T13:1/

ZLECONE BADANIE

[] Test Prenatalny SANCO (czas wykonania okoto 6 dni roboczych)
Zakres: Trisomie 21, 18, 13 + Pte¢ ptodu + Aneuploidie X,Y
@ [] Test Prenatalny SANCO PLUS (czas wykonania okoto 12 dni roboczych)
Zakres: Trisomie 21, 18, 13 + Pte¢ ptodu + Aneuploidie X, Y + Panel mikrodelecji: DiGeorge’a, Angelmana,
Pradera-Williego, delecja 1p36, Wolfa-Hirschhorna i Cri-du-chat + analiza wszystkich pozostatych chromosomdw

L] Test Prenatalny SANCO dla cigzy blizniaczej
Zakres: Trisomie 21, 18, 13 + pte¢

L] Informacja o RHD ptodu
@ RHD

Stosowana przy kwalifikacji ciezarnej do srédcigzowej profilaktyki konfliktu matczyno-ptodowego; opcja
dostepna od ukoriczonego 12 tygodnia cigzy dla cigzy pojedynczej i blizniaczej (czas wykonania - 4 tygodnie)

Informacje dodatkowe - prosimy wypetni¢ tylko w przypadku wyboru “Informacja o RHD ptodu”

Zabiegi w poprzednich cigzach: [J Nie [J Tak Szczegdty: [ poronienie []diagnostyka inwazyjna [ pordd zabiegowy

Grupa/y Krwi urodzonych dZIECH: .......cceeueriiiieiiieiciecietceeet et sa e see s

Grupa krwi ciezarnej (doktadny fenotyp Rh, Kell): ..cccovieviiininiiniiniiecie e
Czy wykryto przeciwciata anty-D w aktualnej cigzy? NIE [ TAK [ (hbd/MIAN0) ..evveeeieiiiesiecieeee e KOD BADANIA RHD

Czy wykryto przeciwciata anty-D w poprzednich cigzach? NIE ] TAK [ (Kiedy/miano) .....cccccereeeneeieieieee e
Czy byta choroba hemolityczna u poprzedniego dziecka? NIEL TAK O
Czy matka otrzymata immunoglobuline anty-D? NIED TAK O (KIedY/TOK) «eeeveeeeeeeeieieere et
%08 |:| Prosze nie podawac ptci ptodu/ptodéw na wyniku badania SANCO
Wiek cigzy: tyg. dn. Data pobrania krwi: / / godz.

Podpis lekarza: Krew pobrat/a
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Oswiadczenie zgody Pacjentki na Test Prenatalny SANCO v.01

1. Nieinwazyjne badanie prenatalne (Non-Invasive Prenatal Test - NIPT), oparte na analizie pozakomdérkowego DNA
z krwi matki, nie jest badaniem diagnostycznym, lecz przesiewowym. Wyniki badania nie mogg zostaé zatem uzyte
jako jedyna podstawa diagnozy. W celu zweryfikowania wynikdw konieczne jest przeprowadzenie dalszych
kompleksowych badan, aby unikng¢ podjecia nieodwracalnych decyzji, dotyczacych cigzy. Ma to zastosowanie
zaréwno w przypadku, gdy przestany Pani lekarzowi raport zawiera informacje o niskim ryzyku, jak i gdy wskazuje na
wysokie ryzyko. Lekarz oméwi z Panig badania, ktére mogg dac¢ jednoznaczny wynik.

W petni rozumiem ograniczenia badan przesiewowych, okreslone w niniejszym formularzu zgody.

2. Uzyskatam od lekarza zlecajgcego badanie informacje o istocie podejrzewanej choroby i znaczeniu diagnostycznym
planowanego badania genetycznego (zgodnie z art. 9, ust. 2 ustawy z dnia 6 listopada 2008 r. o prawach pacjenta
i Rzeczniku Praw Pacjenta).

3. Miatam mozliwo$é zadawania pytan na temat badania przesiewowego, o ktdrym mowa w niniejszym formularzu
zgody.

4. Rozumiem, ze wynik badania, na ktére wyrazam zgode, zostanie wydany w zakresie zleconym przez lekarza
w formularzu zlecenia badania i w zwigzku z tym moze nie zawiera¢ informacji o wszystkich zaburzeniach mozliwych
do oceny w Tescie Prenatalnym SANCO.

5. Rozumiem, ze wynik badania dla zakresu podstawowego Testu SANCO bedzie dostepny w ciggu 6 dni roboczych,
a wynik badania dla Testu SANCO PLUS bedzie dostepny w ciggu 12 dni roboczych, liczonych od pierwszego dnia po
dniu przyjecia do laboratorium NZOZ Genomed petnowartos$ciowej préobki krwi.

6. Rozumiem, ze wynik testu przesiewowego nie jest wynikiem diagnostycznym i jesli wskazuje na wysokie ryzyko
zaburzen, powinien by¢ potwierdzony poprzez wykonanie inwazyjnego badania diagnostycznego.

7. Rozumiem, ze mozliwos¢ wykonania badania zalezy od wielu czynnikdw, z ktérych nie wszystkie mozna przewidzie¢
lub wyeliminowac. Jezeli nie bedzie mozliwe wykonanie badania oceniajgcego ryzyko trisomii 21, 18 i 13, badanie
zostanie powtdrzone na koszt NZOZ Genomed lub zostanie zrefundowane. Niemoznos¢ oceny liczby chromosomow
ptci ptodu lub ktérejs z rzadkich aberracji badanych w SANCO PLUS nie bedzie traktowana jako niepowodzenie
badania i nie upowazni do otrzymania zwrotdw kosztu badania lub rabatu, ani do bezkosztowego powtdrzenia
badania.

8. Zostatam poinformowana, ze w przypadku otrzymania wyniku stwierdzajgcego wysokie ryzyko wystgpienia u ptodu
trisomii 21, 18 lub 13, Genomed zrefunduje koszt inwazyjnego badania prenatalnego (jesli nie zostanie ono wykonane
w ramach ubezpieczenia zdrowotnego), w tym koszt pobrania: amniopunkcji, biopsji trofoblastu (CSV), kordocentezy
oraz koszt badan genetycznych: kariotypu, hybrydyzacji in situ (FISH) lub réwnowaznego testu, do wysokosci 1200 zt.
Zwrot kosztéw nastgpi jedynie na podstawie oryginatu faktury, wystawionej na rzecz Pacjentki przez placdéwke
wykonujgca procedure, lub dokona sie przez optacenie faktury wystawionej bezposrednio na Genomed SA oraz po
dostarczeniu kopii/duplikatu wyniku badania. W uzasadnionych przypadkach Genomed moze zapewni¢ wykonanie na
wtlasny koszt badania genetycznego z materiatu pobranego inwazyjnie lub w inny sposéb wesprzeé proces
diagnostyczny.

9. Zgadzam sie podac doktadne i istotne informacje dotyczgce stanu cigzy oraz wszelkich przeprowadzonych w cigzy
badan, takich jak USG lub inne badania przesiewowe lub diagnostyczne. Rozumiem i akceptuje fakt, ze mdj lekarz lub
laboratorium moze kontaktowac sie ze mng w celu uzyskania takich informacji.

10. Zgadzam sie, by wynik mojego badania zostat udostepniony placéwce zlecajgcej za pomoca serwisu internetowego. Ze
wzgledu na ztozonos¢ procesu diagnostycznego oraz implikacje wynikdw Testu Prenatalnego SANCO, rozumiem, ze
wynik badania powinien zosta¢ mi przekazany przez lekarza kierujgcego, a kazdy nieprawidiowy wynik wymaga
konsultacji w poradni genetyczne;j.

11. Zgadzam sie na anonimowe przechowywanie i wykorzystanie mojego materiatu biologicznego, pozostatego po
badaniu SANCO, dla celéw kontroli jakosci oraz wsparcia diagnostyki genetyczneji leczenia.

[] TAK [ NIE

(pozostawienie bez zaznaczenia domys$linie oznacza zgode)

Data: Imie i Nazwisko: Podpis:

NZOZ Genomed 02-971 Warszawa, ul. Ponczowa 12 tel. 797 660 690 e-mail: sanco@genomed.pl strona: www.sancotest.pl



mailto:sanco@genomed.pl
http://www.sancotest.pl/



