Prosediir

Hasta Harmony® testini yaptirmak ister

Jinekolog ya da Genetik Uzmani tarafindan genetik
danismanlik

Anneden kan alinmasi

Doktor ve hasta tarafindan talep formunun doldurulmasi

Ornek ve talep formunun yollanmasi

Testin yapilmasi

Data analizi ve rapor hazirlanmasi

Raporun doktorun muayenehanesine génderilmesi

Test licretinin (sadece test basarili olursa) hastadan tahsili ve
6deme dekontunun gonderilmesi

Bulgularin doktor muayenehanesi tarafindan genetik danis-
manlik dahilinde hastaya bildirilmesi

insan Genetigi Merkezi

2010 yilindan beri genetik sorunlar netlestirmek icin hastalari ve
doktorlari destekliyoruz. Su anda 150’den fazla calisani bulunan
disiplinlerarasi arasi ekibimiz, genetik hastaliklarin tehsisinde
uzmanlasmistir.

Tibingen‘deki Insan Genetigi Merkezi, ilgili tim dogum &ncesi
genetik testleri sunmaktadir. Soruna bagli olarak en modern dizileme
teknolojilerinin yani sira  mikrodiziler veya MLPA incelemeleri
kullanilmaktadir. Yetkin danisman ekibimiz, genetik teshis ile ilgili
tim sorularinizda size destek olacaktir.
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Harmony® Testi'nin iki versiyonu vardir ve iki ek secenekleriyle

birlikte siparis edilebilir.

Versiyonlar
hqrmong Trizomi 21 169 EUR
PRENATAL TEST
Trizomi 21, 18, 13* 199 EUR
Anne kaniyla bebekteki kromozomal anormallikleri
' kicin k h
tespit etmek icin kullanilan son derece hassas test Ek Secenekler
Anne ve baba adaylarrigin bilgiler s leironerii sl e 69 EUR
Cinsiyetin belirlenmesi 19 EUR

Paul-Ehrlich-Strafe 23
D-72076 Tiibingen

Tel:  +49(0) 7071 565 44 430
Fax: +49(0) 7071565 44 23

www.humangenetik-tuebingen.de
NIPT-info@humangenetik-tuebingen.de

Fiyatlar sadece Almanya icin gecerlidir ve diger llkelerde degisiklik gosterebilir.
Doktorunuzsize testigin gerekli hizmetler konusundayardimciolabilir (6rn. tavsiye,
kan érnegi alinmasi). Bunun igin gereken masraflar hakkinda énceden
doktorunuzdan bilgi alabilirsiniz. Genetik Teshis Yasasina gore, cinsiyet 14+0
haftasindan (pm) itibaren bildirilir.

* Belirli kosullar altinda yasal saglik sigortasi tarafindan geri deme

** Monozomi X, Klinefelter Sendromu, Uclii X Sendromu, XYY ve XXYY Sendromu.



Harmony® Testi nedir?

Harmony® Testi invaziv olmayan, dogmamis ¢cocuktaki belirli
kromozomal bozukluklarr tespit etmek icin kullanilan bir testtir.
Hamilelik sirasinda fetlistin DNA'si pargalar halinde plasentayoluyla
annenin kanina geger.

Harmony® testi, bu serbest DNA parcalarini inceleyerek cocuktaki
Trizomi 21, Trizomi 18, Trizomi 13 veya cinsiyet kromozomu (X/Y)
bozukluklarinin riskini belirlemek igin kullanilir. Erken ve giivenilir
bir dogum dncesi testidir (NIPT, invaziv Olmayan Prenatal Test) ve
10+0 gebelik haftasindan itibaren anne kanindan gergeklestirilir.

Saglikli bir bireyde genetik olarak 23 ¢ift kromozom bulunur. Trizomi
bir kromozomal bozukluktur ve bir kromozomun cift (2) kopyasi
yerine U¢ kopyasl olmasi demektir.

Trizomi 21 en yaygin bulunan trizomi gesididir ve yaklasik olarak
830 yenidogandan birini etkiler. Trizomi 21, ,Down sendromu*
olarak da adlandirilir; genellikle zihinsel gerilige ve dogustan gelen
diger hastaliklara, 6rn. kalp kusurlarina, yol agmasiyla taninir. Bu
hastalarin ortalama yasam beklentisi yaklasik 60 yildir. Hastaligin
olusum olasiligr buyiik dl¢lide annenin yasina baglidir.

Nispeten yaygin bir baska trizomi ¢esidi de Trizomi 18'dir. Bu,
“Edwards Sendromu” olarak bilinen hastaliga neden olur ve yaklasik
5.000yenidogandan 1inde gorillr. Trizomi 13 (“Patau Sendromu”)
de 16.000 yenidogandan birini etkiler. Bu iki trizomi gesidi de yliksek
oranli distik riskiyle taninir. Bu gocuklada ¢ogunlukla aynizamanda
birkag farkli hastalik vardir, genelde de ciddi kalp hastaligi buna
dahildir. Ortalama yasam beklentisi birkag aydir ve hastalar nadiren
biryasini doldururlar. Bu iki trizomi ¢esidinin de olma olasiligi yine
annenin yasina bagldir.

Hiicresiz bebek DNA’sI nedir?

Dogmamis cocugun DNA'si plasenta yoluyla anne kanina geger. Harmony®
testi bu anne kaninda bulunan hicresiz bebek DNA'sini kullanarak
kromozomal bozukluklariinceler. Anne kanindaki hiicresiz DNA oraninin
yaklasik %10°'u dogmamis bebege aittir.

Plasenta
Annenin kan dolagimi

s@@! Fetlisin DNA'sI
@ Annenin DNA'sI

Harmony® Testi’nin diger dogum oncesi
testlerle karsilastirilmasi

invazivyontemlerden farkli olarak, Harmony® Testi’nde diisitk yapma
riski yoktur. Ozellikle Trizomi 21, 6rn. ilk Ggay taramasina (Ultrason
+hormon analizi) kiyasla, daha yiiksek oranla tespit edilir. Fakat bu
yapisal degisikliklerin ultrason muayenesi sirasinda teshis edilmesinin
yerini tutamaz.
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Amniyosentez

Harmony?® Testi’nin Kalite Ozellikleri

Yiiksek Tespit Orani

Yayinlanan ¢alismalara gére Trizomi 21 icin 9%99,3 tespit orani™

Cogu NIPT yéntemi Harmony® testi®? kadar yogun calismalarla
incelenmemistir. En 6nemli yayinlanmis calismalar 6zetlendiginde,
Harmony® testinin Trizomi 21'i saptanma orani %99,3'ln (izerindedir.
(Trizomi 18: %97,4, Trizomi 13: %93,8)".

Diisiik Yanlig-Pozitif Orani

Trizomi 21 icin sadece %0,04%

Buyik bir capraz ¢alisma analizinde, rastgele segilmis bir hasta
populasyonundan kesin verilerle Harmony® testinin yanlis pozitif
orani belirlenebilir. Yaklasik 23.155 hamile kadinda yanlis pozitif orani
Trizomi 21 icin %0,04tlr (Trizomi 13 ve Trizomi 18 i¢in her birinde
90,02). i1k Gicay (trimester) taramasina gore bu 125 kat daha distik
yanlis positif orani demektir. Ik ticay taramasinda yanlis pozitif oran
yaklasik %5'tir.

Sonugclarin Hizli Paylasimi
Ortalama 3 is gtini igerisinde hazir

Essiz teknolojisi sayesinde Harmony® testi kisa bir stirede hazirlanir.
Kan ornegi ulastiktan sonra, sonugclar genellikle 2 - 4 is glinl icinde
hazirolur.

Yiiksek Nitekli Ekip

Doktorlar ve bilim insanlari

insan Genetigi Merkezi (Zentrum fir Humangenetik Tubingen), bulgular
degerlendirmek ve danismanlik igin kalifiye tip uzmanlarindan ve bilim
adamlarindan olusan bir ekibe sahiptir.

Uygulama Alanlari

Harmony® testi tek ve ikiz gebeliklerde, ayrica tiip bebek (IVF) ve
yumurta bagisindan sonrayapilabilir. Yumurta bagisi durumlarinda,
talep formunda bunun bildirilmesi sonuglarin paylasimiigin gereklidir.

Harmony® testinde sunulan istege bagli cinsiyet belirleme, Y
kromozomu dizilerini inceleyerek yapilir; bunlar anne kaninda
saptanabilirse, bu fetlisiin erkek oldugu anlamina gelir (ikizlerde
en az bir fetis).

Tek ikiz  2‘denfazla Kaybolan
fetus Ikiz
Trizomi 21 N N X X
Trizomi 21,18, 13 N4 N4 X X
Trizomi 21, 18, 13
ve X/Y Analizi* v/ X X X
Cinsiyet belirlenmesi N N X X

*Monozomi X, Klinefelter Sendromu, Uclii X Sendromu, XYY ve XXYY Sendromu
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