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LABORATORIOT

Non-invasiivinen prenataalitutkimus
(B NIPTtri ja B -NIPTdel)

Mihin aidin verinaytteesta tehtavaa NIPT-seulontatutkimusta
kaytetaan?

Aidin verindytteesta tehtdvall3 ei-invasiivisella prenataalitutkimuksella (NIPT) voidaan luotettavasti
tunnistaa sikion yleisimmat kehitysvammaisuutta aiheuttavat kromosomihairiot. NIPT-tutkimuksessa
tutkitaan aidin verindytteesta sinne vapautunutta sikion soluvapaata DNA:ta (cell free fetal DNA,
cffDNA), jota esiintyy riittavia maaria didin verenkierrossa jo 10. raskausviikosta lahtien.

NIPT-seulontatutkimuksella selvitetaan sikion mahdollista kromosomipoikkeavuutta eli onko sikiolla
lilkaa kromosomeja tai puuttuuko niita.

Perustutkimus B -NIPTtri (6373)

tunnistaa sikion yleisimmat kromosomipoikkeavuudet:

. trisomia 21 (Downin syndrooma)

J trisomia 18 (Edwardsin oireyhtyma)

. trisomia 13 (Pataun oireyhtyma)

J halutessa kerrotaan sikion sukupuoli (X- ja Y-kromosomit).

Laaja B -NIPTdel -tutkimus (6374)

seulotaan em. kromosomipoikkeavuuksien lisaksi

J kaikkien kromosomien yli- ja alimaarien poikkeavuudet

. suurien (yli 7 megaemasparia) kopiolukumuutokset, joiden tiedetdaan olevan sen kokoisia, etta
niilld on kliinistd merkitysta (mm. CATCH/ Di George, 1p36, Angelman, Prader-Willi, Cri-du-Chat ja Wolf-
Hirshhorn).

. halutessa kerrotaan sikion sukupuoli (X- ja Y-kromosomit) ja sukupuolikromosomien anomaliat

(X0, XXY, ym.).

Jos NIPT-tutkimuksessa todetaan sukupuolikromosomien maarien muutos, se ilmoitetaan vastauksen
yhteydessa molemmissa tutkimuksissa, vaikka sikion sukupuolta ei olisikaan haluttu tietda (esimerkiksi
X0 eli Turnerin oireyhtyma ja XXY eli Klinefelterin oireyhtyma).

Jos sukupuolikromosomien anomalioita tai muutoksia ei haluta tietda, asia ilmoitetaan kohdassa
"Kliiniset esitietiedot”, johon kirjoitetaan ”Sukukromosomeja ei saa ilmoittaa”. Katso tarkemmin NIPT-
tilauslahetteen tayttoohje sukukromosomien osalta (Liite 1).
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Mita etua NIPT-tutkimuksesta on verrattuna varhaisraskauden
yhdistelmaseulontaan tai invasiiviseen sikion kromosomitutkimukseen?

NIPT-tutkimuksen tulos on luotettavampi verrattuna kaikille raskaana oleville naisille tarjottavaan
varhaisraskauden yhdistelmaseulontaan, joka perustuu seerumiseulontaan ja sikién niskaturvotuksen
mittaamiseen. NIPT-tutkimuksen osuvuus sikion mahdollisen kromosomipoikkeavuuden riskin
osoittamisessa on tutkimusten mukaan yli 99,9%, kun varhaisraskauden yhdistelmdseulonnan
riskilaskennan osuvuus on keskimaarin vain 85 %. NIPT-tutkimuksen tuloksen luotettavuus ei mydskaan
vaihtele riippuen niskaturvotuksen ultradganitutkimuksen tekijasta tai seerumimaarityksien laadusta,
ndytteenoton ajankohdasta tai kaytetyista erilaisista laskentaohjelmista.

NIPT-tutkimuksen etuna on turvallisuus, kun sita verrataan lapsivesi- tai istukkapunktion avulla
tehtavaan kromosomianalyysiin. Tutkimus tehdadan adidin laskimoverindytteesta, eika sen yhteydessa
tarvita sikioon kohdistuvia invasiivisia toimenpiteita (istukka- tai lapsivesipunktio), joihin liittyy 0,5 % tai
korkeampi komplikaatio- ja keskenmenoriski. NIPT-tutkimus on mahdollista tehda raskauden 1.
kolmanneksen aikana, jo 10. raskausviikosta alkaen.

Mita rajoituksia tai esteita NIPT-tutkimuksella on?

NIPT-tutkimus ei ole diagnostinen tutkimus vaan seulontatutkimus. Koska tutkimus antaa analyysin ja
laskennan perusteella todenndkoisyyden kromosomipoikkeavuudelle, se ei ole 100 % luotettava.
Kaikkiin laboratoriotutkimuksiin, myos NIPT-tutkimukseen, liittyy pieni vaaran tuloksen mahdollisuus.
Vadria positiivisia tuloksia saadaan kuitenkin vain noin 0,2 % tapauksissa ja vaaria negatiivisia noin 0,02
% tapauksissa.

Tutkimuksen negatiivinen tulos on siis yli 99 % luotettava (korkea negatiivinen ennustearvo). Positiivinen
tulos voi johtua muistakin syista kuin sikion kromosomipoikkeavuudesta, kuten esimerkiksi
istukkamosaikismista. Talloin siki6lla on normaalit kromosomit, mutta istukassa ne ovat poikkeavat.
Taman takia kromosomipoikkeavuutta osoittava positiivinen tulos varmistetaan aina lapsivesi- tai
istukkanaytteesta tehtavalla kromosomitutkimuksella.

NIPTtri-tutkimus soveltuu sekd mono- etta dikoriaalisille (yhteinen tai erillinen istukka)
kaksosraskauksille. NIPTdel-tutkimus puolestaan on mahdollinen vain monokoriaalisille
kaksosraskauksille. Tdaman vuoksi on erityisen tarkeaa tietdaa, kumpi kaksosraskauksista on kyseessa.
Tama on mahdollista selvittda ultradanitutkimuksella. NIPTtri-tutkimuksella voidaan tutkia
kaksosraskauksissa vain trisomiat 21, 18 ja 13 seka se, onko nadytteesta todettu Y-kromosomi vai ei.
Sikididen sukupuolta ei voi maarittaa erikseen. Kaksoisraskauksissa ei voi mydskdaan varmuudella
paatelld kummalla kaksosista on kromosomipoikkeavuus, mikali tutkimuksessa saadaan poikkeava tulos.
Talloin tutkimustulos ja sairas sikio varmistetaan joko istukka- tai lapsivesindytteella.
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Luotettavaan NIPT-tutkimukseen tarvitaan sikion soluvapaata DNA:ta, jonka pitoisuus didin veressa on
oltava riittava eli yleensa 2-4 %. Joissain tapauksissa on mahdollista, etta didin veresta ei voida eristaa
riittdvaa maaraa sikion soluvapaata DNA:ta, jolloin tutkimusta ei voi suorittaa luotettavasti. Talldin
tutkimuksesta ei saada vastausta. Tassa tapauksessa uusintatutkimuksen saa ilman lisamaksua.

Ennen NIPT-tutkimusta suositellaan ultradaanitutkimuksen tekemista, jolla varmistetaan, etta sikio on
elossa, sikididen lukumaara, rakenteet ja niskaturvotuksen aste.

Miten NIPT-tutkimus tehdaan kaytannossa?

NIPT-tutkimusta varten raskaana olevalta aidiltd otetaan tavallinen laskimoverindyte (10 ml kokoverta),
joka on yhden naytteenottoputken verran verta. On hyva, jos tutkimukseen perehtyy jo etukateen,
jolloin asia on jo alustavasti tuttu ennen naytteenottoa. Terveydenhuollon ammattilaisen avustuksella
taytetdaan NIPT-tutkimuspyyntdlomake naytteenoton yhteydessa. Allekirjoittamalla
suostumuslomakkeen naytteenoton yhteydessa raskaana oleva aiti vahvistaa, ettd han on saanut tiedot
NIPT-tutkimuksesta ja on ymmartanyt NIPT-tutkimuksen merkityksen ja tutkimuksen rajoitukset. Vita
Laboratoriot lahettda verindytteen maaritettavaksi laadukkaaseen ja akkreditoituun
alihankintalaboratorioon.

Tulosten tutkimuskaytto

NIPT-tutkimuksesta yli jddneitd verinaytteita ja niista saatuja tuloksia voidaan kayttaa laboratorion
sisdisessa laadunvalvonnassa, menetelmien validoinnissa ja tutkimus- ja kehitystyossa, kun se liittyy
NIPT-testaukseen tai sikion kromosomipoikkeavuuksien testaukseen. Tutkittava voi aina ja koska
tahansa pyytaa laboratoriosta oman naytteensa havittamista. Pyynto ndytteen havityksesta tehdaan
laboratorioon kirjallisesti.

Yhteenvetoja ja tuloksia NIPT-tutkimuksista saatetaan esittaa tieteellisissa kongresseissa ja/tai
julkaisuissa. Naissa tapauksessa kaikki tulokset ovat taysin anonymisoituja ja niistad ei voi tunnistaa
tutkittavaa, eika tuloksia voi yhdistaa yksittdiseen tutkittavaan. Mitdan henkildtunnistetietoja ei koskaan
julkaista missdan yhteydessa.

Tulosten toimittaminen asiakkaalle

Vita Laboratoriot Oy vastaa verindytteen lahetyksesta, tutkimustulosten kasittelysta ja niiden
toimittamisesta naytteen tilanneelle ja/tai ottaneelle terveydenhuollon ammattilaiselle. Vita
Laboratoriot Oy ei toimita tuloksia suoraan tutkittavalle didille. Potilas saa omat tutkimustuloksensa
omalta laékariltdan tai ndytteen ottaneelta/tilanneelta terveydenhuollon ammattilaiselta.
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LITE 1. NIPT-LAHETTEEN TAYTTOOHJE, MIKALI SUKUKROMOSOMEJA EI HALUTA

TUTKITTAVAN

Lahete NIPT-tutkimukseen

MAYTTEET:

Tyks Laboratoriot

Genetiikka

Tunnus 5022566

Infio: T4951

21006 VASTAUSLAHETYS

puh. (02) 313 7475, (02) 313 7476
fax (02) 313 9909

Tyks laboratoriot, Ohfekirja: https:fwebohjekiga.mylabservices fiTYKE/
HUOM: Niyte toimiteftava laboratorioon viiden {5} vuorokauden kuluessa ndytteenofosta. Naytettd sSilyftetddn hvoneenldmmas

Lihettava yksikkd

Potilaan nimi

TYKS # Laboratoriot

Lihettdjdn ndytetunnistanumero

Laboratorion tutkimusnumero

Niyte otettu

‘Saapui laboratorioon

Vastaus- ja laskutusosoite

Henkildtunnus

Tilattava tutkimus: < 1 53? B-NIPTtri (perustutkimus) [] 637y B-NIPTdel (lasja tutkimus, suostumus tarvitaan)
Linkki suostumuslomal n: hitps:fiwww tyks_filammattilaisellelah tityks-laboratoroiden-lahatechjeet

Raskauden tiedot
Raskauden kesto:

Sikididen lukumaara:

D Trisomiaseula positiivinen
T21 riski

T18 riski

[ aikaisempi trisomia, mika:

|:| Niskaturvotus, pakswus mim
[ ictin ika

[ uA-sydss

I:‘ Seulonta

EI Muu, mika:

——
Kliiniset esitiedot

Tahan tieto, jos sukukromosomeja ei

haluta tutkittavan. Muut potilaan kliiniset
tiedot lisatdaan tahan normaalisti.

sdhkiposti

attawvi n
pPwImL puh.
TYHE Laboratoriotommialue
Genomilkka

Ladketieteedlinen genedikka
PLEZ , 20821 Turku
Faksi (02} 313 9805

Pawiletty 060223

Vita Laboratoriot Oy

www.vita.fi

Finmish Acirefitation Seevce
T324 (EN 150 15189)
Ajantasainen akkredioibs futkimusyaliksima on nahid«ila Finasin verkkosinalla
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B -NIPT -TUTKIMUS, SUKUPUOLEN ILMOITTAMINEN

- Raskaana olevalta tiedustellaan, haluaako han tietda lapsen sukupuolen vai ei.

- Jos sukupuolta ei haluta tietaa, raportoidaan vain sukupuolikromosomien mahdolliset anomaliat
(XO, XXY, jne.)

- Jos sukupuolta, eika mydskaan niiden anomalioita haluta tietdd, nama voidaan jattaa tutkimatta

KAAVAKKEEN TAYTTAMINEN

Vaihtoehto 1.
Sukupuolen ja sukukromosomien mahdolliset anomaliat saa ilmoittaa
- Lahetteesta valitaan kohta "Haluaa tietdaa”
- Tulos: Sikion sukupuoli ja sukukromosomien anomaliat ilmoitetaan.

T18 riskl

| akaisempi trisomia, mika: _

Sikion sukupuoli:

Kﬁalu:m tietad

[[] Ei halua tietaa

'IKIiinml esitiedot
+—— (sukupuolikromosomien osalta
esitietokenttd jatetdan tyhjaksi)

Vaihtoehto 2.
Ei sukupuolta, mutta sukukromosomien mahdolliset anomaliat saa ilmoittaa

- Lahetteesta valitaan kohta “Ei halua tietad”. Kliiniset esitiedot kenttdan ei tule ylimaaraista
mainintaa sukukromosomeista.

- Tulos: ei raportoida sukupuolta mutta raportoidaan mahdolliset todetut sukukromosomien
anomaliat (esim. XO, XXY ym.).

T18 riski

miks:

Sikidn sukupuoli:

[ Haluaa tietsa
XE. halua tietaa
Kliiniset esitiedot

4————— (sukupuolikromosomien osalta
=  esitietokenttd jatetddn tyhjaksi)
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Vaihtoehto 3.
Ei sukupuolta, eika sukukromosomianomalioita saa ilmoittaa

- Lahetteesta valitaan kohta ”Ei halua tietaa”.
Lisataan Kliiniset esitiedot -kenttaan teksti: Sukukromosomeja eika sukukromosomien

anomalioita haluta tutkittavan

T18 riski

| Akl i@, mikd:

Sikién sukupuoli:

[[] Haluaa tetaa

KEI halua tetaa

|Kliiniset esitiodot

Sukukromosomeja ei saa ilmoittaa.
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