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Tikslas Metodai

ISsiaiskinti neinvazinio prenatalinio tyrimo

(NIPT) metodologijos, paremtos vieno

nukleotido polimorfizmo (VNP) jvertinimu, -
Retrospektyvinis

specifiskumg bei reikSme nustatant InMedica klinikoje Laisva vaisiaus DNR buvo atskirta nuo ,

. . . . . : rrmas - 77 ot
mikrodelecinius sindromus bei dvyniy _Qavl_m:[ask770_ motinos plazmos ir panaudota atlikti tikslinj n;ééiqej]: (9 _020 N;P L ir att.hl.(m
zigotisSkuma, e iatas | Natora multipleksinj PGR amplifikavima bei 13392 HBEtUMO e R

kOr‘f]paniJ!a (San polimorfiniy sekuy, apimanéiy 5, 13, 18, 21, savaités) e
X, Y chromosomas, sekvenavima, kuriuo ezultaty palyginim%ls

Karloszjx\a/llfornua, nustatyti mikrodeleciniai sindromai o
)- vertinimas.

Rezultatai ISvados

NIPT rezultatai (n=758) tarty chromosominiy anomalijy Laisvos vaisiaus DNR motinos kraujyje

pasiskirstymas (n=17)

* |S | tyrimg jtraukty * Invaziniais diagnostiniais
/70 atvejy, gauti 758 testais buvo imanoma
(98,5%) NIPT patikrinti 15 atvejy, visi jie
rezultatai. pasitvirtino.

ApskaicCiuotas NIPT Panorama
Gautuose testo specifiskumas buvo

duomenyse vaisiaus 99.99 % (99,73 - 100 %).

frakcijos vidurkis

buvo 10,3=%3,7%.

IS visy tirty 5 atvejal

buvo dvyniy

néStumai. Nustatant Raktiniai zodziai

zigotiskumag 2 atvejai
buvo monozigotiniy 21 chromosomos trisomija (n=10) NIPT
dvyniy ir 3 dizigotiniy. ™ Rezultaty negauta (n=12) = 18 chromosomos trisomija (n=3) Daugiavaisis néstumas
= Nustatyta galima chromosominiy anomalijy rizika (n=17) = X monosomija (n=1)
o m XYY sindromas (n=2) Zigotiskumas
Rizika nenustatyta (n=723) m Prader Willi mikrodelecijos sindromas (n=1)

tyrimas, naudojant polimorfiniy lokusy taikinin;
sekvenavimag, analizuotais atvejais buvo
99.99% specifiskas. Tikslus zigotiskumo
nustatymas padéjo atlikti tikslingesn; dvyniy
néstumy stebéjima.




