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Raktiniai žodžiai
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Daugiavaisis nėštumas 

Zigotiškumas

Išvados

Laisvos vaisiaus DNR motinos kraujyje 
tyrimas, naudojant polimorfinių lokusų taikininį
sekvenavimą, analizuotais atvejais buvo 
99.99% specifiškas. Tikslus zigotiškumo
nustatymas padėjo atlikti tikslingesnį dvynių 
nėštumų stebėjimą.

Tikslas

Išsiaiškinti neinvazinio prenatalinio tyrimo 
(NIPT) metodologijos, paremtos vieno 
nukleotido polimorfizmo (VNP) įvertinimu, 
specifiškumą bei reikšmę nustatant 
mikrodelecinius sindromus bei dvynių 
zigotiškumą. 

Metodai
.

Rezultatai

InMedica klinikoje 
paimtas 770 

nėščiųjų kraujas 
ir siųstas į Natera 
kompaniją (San 

Karlos, Kalifornija, 
JAV).

Laisva vaisiaus DNR buvo atskirta nuo 
motinos plazmos ir panaudota atlikti tikslinį 
multipleksinį PGR amplifikavimą bei 13392 
polimorfinių sekų, apimančių 5, 13, 18, 21, 
X, Y chromosomas, sekvenavimą, kuriuo 

nustatyti mikrodeleciniai sindromai 

Retrospektyvinis 
tyrimas - 770 

nėščiųjų (9 – 20 
nėštumo 
savaitės) 
rezultatų 

vertinimas.

NIPT ir atliktų 
diagnostinių 

invazinių tyrimų 
rezultatų 

palyginimas.

NIPT rezultatai (n=758)

Rezultatų negauta (n=12)

Nustatyta galima chromosominių anomalijų rizika (n=17)

Rizika nenustatyta (n=723)

• Iš į tyrimą įtrauktų 
770 atvejų, gauti 758 
(98,5%) NIPT 
rezultatai.

• Gautuose 
duomenyse vaisiaus 
frakcijos vidurkis 
buvo 10,3�3,7%. 

• Iš visų tirtų 5 atvejai 
buvo dvynių 
nėštumai. Nustatant 
zigotiškumą 2 atvejai 
buvo monozigotinių 
dvynių ir 3 dizigotinių.

Įtartų chromosominių anomalijų 
pasiskirstymas (n=17)

21 chromosomos trisomija (n=10)
18 chromosomos trisomija (n=3)
X monosomija (n=1)
XYY sindromas (n=2)
Prader Willi mikrodelecijos sindromas (n=1)

• Invaziniais diagnostiniais 
testais buvo imanoma 
patikrinti 15 atvejų, visi jie 
pasitvirtino. 

• Apskaičiuotas NIPT Panorama 
testo specifiškumas buvo 
99.99 %  (99,73 - 100 %).


