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LABORATORIOT

Laboratoriokasikirja
SIKION TRISOMIATUTKIMUS AIDIN VERINAYTTEESTA

B-NIPTtri (6373)

Indikaatiot

Nayte

Non-invasiivinen prenataalitutkinms (N PT) perustuu raskaana ol evan naisen
veressa kiertavaan sikion soluvapaan DNA:n (cell free fetal DNA, cffDNA)
tut ki m seen mat al apei ttoi sella koko genonin sekvensoinnilla ja
bi oi nf ormatii kka-anal yysi |l &.

Si ki 6n sol uvapaa DNA &idin verenki errossa on perédisin istukasta. Tutkimus on
mahdol | i sta tehdd jo raskauden 1. kol manneksessa, raskausviikosta 10 al kaen,
kun sikidon DNA:ta ilmestyy aidin vereen. Sikion DNA'n nAara aidin veressa
taytyy olla vahintaan n. 2-4% Jos sikion DNA'n naara aidin veressa on liian
al hai nen, on mahdollista, etta tutkinusta ei voida tehda tai tutkinuksesta ei
saada | uotettavaa tul osta.

B -NI PTtri-tutkinmuksella voi daan selvittaa si ki 6n taval | i si npi en
kr onosoni poi kkeavuuksi en, so. 21-, 18- ja 13-trisomoiden riski. Samalla
saadaan hal utessa nyds tieto sikiodn sukupuol esta. Lisdksi annetaan aina tieto
sukupuol i kr onosoni en anomal i oi st a, kut en Turnerin oi reyht ymast &,

Klinefelterin oireyhtymasta ja nmuista vastaavista (esim X0, XXY, XXX ja

XYY) .

Jos ei haluta tietoa sukupuol esta ei kd sukukronpsonm en anomalioi sta, voidaan
t ut ki nus | dhet eti et 0j en perusteel |l a rajoittaa vai n 21-, 18- ja
13-trisom oiden tutkimseen. Talléin tieto sukupuolesta, jos se halutaan
tietdd jal ki kdteen, edellytt&& uuden ndytteen ja tutkinuksen.

NI PTtri-tutkinus ei ole 100%n eikd diagnostinen, vaan se Kkertoo vain
| askennal l i sen riskin sikién kromsom nmuutokselle. Tutkinmksen negatiivisen
ennust earvon todenndkdi syys trisomoille on n. 99,8 % Siksi poikkeava,
positiivinen |dyddés varmi stetaan aina PCR tai kronosom tutkinuksella, joka
tehddan i stukka- tai |apsivesindytteesta.

Kaksoi sraskaudet :

Jos tul os on kaksoi sraskaudessa kronpsoni poi kkeavuuden suhteen positiivinen,
tarvitaan aina jatkotutkinuksia istukka- tai |apsivesinadytteestda, jotta
tiedetdan, kummalla sikidista on kronbson poi kkeavuus. Menetel nBd ei voi da
kayttaa osoittanmaan sukupuoli kronpsonm en | ukuntidrad kaksosraskauksi ssa, vaan
tul oksi ssa kerrotaan vai n onko naytteestd todettu m ehen Y-kronosonm vai ei.

NI PT-t ut ki nust a voi daan kaytt aa, kun si ki 6n var hai sr askauden
yhdi st el naseul assa (niskaturvotus, seerunmin PAPP-A ja hCG beeta, vapaa)
saadaan kohonnut kronpsoni poi kkeavuuden riski, ultraddnessd on todettu

jatkot ut ki nuksi a edellyttava |0ydds, aikaisemissa raskauksissa on todettu
trisomia tai mkali vanhemmat haluavat varm staa sikiodn terveydentilan ja
ei vat hal ua raskauden al kuvai heessa invasiivisia toinmenpiteitd (istukka- tai

| apsi vesi punkti o). Tutki mus voidaan tehdd nyds kaksosraskauksissa ja
ovundonaat i or askauksi ssa (I'VF). Tut ki nust a ei kui t enkaan suositella
tehtavaksi, jos aidilla on todettu sybpd tai npsaikism, tai jos aiti on
saanut elimensiirron tai immuunihoitoa. Katso erillinen N PT-asiakasohje.
Lahet e:

Naytt een mukana on oltava huolellisesti taytetty ja allekirjoitettu [ dhete.

Nayt e:

10 M perifeerista verta (ehdoton minim 7 m). Niyte otetaan erikoi sputkeen,
joka tilataan |aboratoriostame p. 045 7734 9060. Kun néyte on otettu, veri
ja sailytysliuos sekoitetaan kaantelenmdllda putkea 8 x 10 kertaa tai
asettamal | a sekoittajaan.

Katso erillinen _N PT-néytteenotto-ohje .

HUOM Naytteita voidaan ottaa ma-to. Pyhapaivia ennen ole aina yhteydessa
| aboratori oon ennen naytteen ottami sta/l ahettam std, jotta voime varn stua
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Sailytys ja lahetys

Menetelma
Toimitusaika
Tulkinta

Kommentti

Konsultointi

naytteen kuljetusai kat aul usta anal ysoi vaan | abor at ori oon.

Nayte sailytetdadn ja |ahetetddn huoneenl &nmibssd heti naytteenott opdi vana,
m kali mahdollista. Niyte ei saa jaatya Naytteen nmukana on oltava
huol el | i sesti taytetty | ahete.

IIlumna VeriSeq NI PT v2. Menetel md on | VDR - hyvaksytty.
7-10 tyOpaivaa
Tul oksi sta annetaan | ausunt o.

1. Tyhjat naytteenottoputket tulee sailyttdd huoneenl &rmbssa. Putket eivat
saa j aatya.

2. Jos sammssa yhteydessd otetaan nuita naytteitd, ennen BCT-putkea
suositellaan otettavaksi EDTA- veri put ki . A ykolyyttisia inhibiittoreita
sisaltavat putket (fluoridioksalaatti) otetaan vasta BCT-putkien jéal keen. Jos
ennen BCT- put kea otetaan hepariiniverindyte, suositellaan valissa otettavaksi
EDTA- put kel | i nen verta.

M krobi ol ogi, FT Taru Meri

puh. 044 018 5731

taru.nmeri @ita.fi
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