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Kjo broshur€ informuese synon t€ ilustrojé karakteristikat dhe kufizimet e testit prenatal jo - invaziv,
NIPT, i cili ndjeshméri dhe specifiké t& lart€ n€ pércaktimin, nép€rmjet sekuencés s€ ADN-s€ s€ liré qé
garkullon né plazmén e nénés, rrezikun e disa aneuploidive specifike né fetus. (ndryshime né numrin e
strukturés normale t€ kromozomeve):

- aneuploidi i kromozomeve 13, 18, 21 né shtatzénit€ me njé bebe;

- aneuploidi i kromozomeve 13, 18, 21 n€ shtatzénit€ me binjake.
Testi €shté i vlefshém ekskluzivisht vetém pér shtatz€nité me njé bebe dhe me binjaké.

Cdo gelizé pérmban 46 kromozome (23 gifte) t&€ ndara né 22 pal€ autozome, plus dy kromozome
pércaktues t€ gjinisé (XX tek femra, XY tek mashkulli). Neuploiditét jané ndryshimet né numrin e strukturés
normale t€ kromozomeve (kariotip). N& rast se njé kromozom shtesé éshté i pranishém pér njé nga ciftet,
kemi té béjmé me trizomi t (p.sh. tre kromozome 21, trizomet 21 té cilét pércaktojné sindromén Down).
Termi monoz omi tregon mungesén e nj€ kromozomi pér njérin nga ¢iftet (p.sh. mungesa e njérit prej
kromozomeve pércaktues té gjinis€, monoz omia X, S indroma Turner). Trizomet mé t€ shpeshta jang ato té
cilat prekin kromozomet 21, 18 dhe 13 té cilat jané tregues pér 50 deri né 75% té t€ gjitha patologjive
kromozomale. Monoz omia mé e shpesht€ bartet nga kromozomet pércaktues té gjinisé

NIPT-i:

a) &sht€ njé test i ekranizuar pér vler€simin e rrezikut, prandaj nuk zévend€son testet diagnostikuese
(kariotipi 1 fetusit n€ vilusin korionik dhe 1éngun amniotik) dhe nuk &shté konceptuar pér t€ pércaktuar
njé€ diagnozé;

b) vleréson rrezikun e triz omisé/monoz omisé ¢ kromozomeve 13, 18 dhe 21, n€ shtatz€nité me njé bebe
dhe me binjaké;

c) né shtatzénité me njé bebe identifikon gjinin€ e fetusit dhe rrezikun e monozomive/trizomive té
kromozomeve pércaktuese t€ gjinis€;

d) né shtatz€ nité me njé bebe dallon praniné e mundshme t€ kromozomit Y, por nuk &shté€ né gjendje té
pércaktoj€ gjininé e fetusit, as rrezikun e aneuploidisé s€ kromozomeve pércaktuese té gjinis¢;

e) nuk jep t€ dhéna pé€r sémundjet gjenetike té tjera, pérveg atyre qé pérfshijné numrin e kromozomeve qé
analizohen (pé€r shembull, me ané t&€ kétij testi nuk ésht€ e mundur té analizoh en sémundjet monogjene
pér shkak t€ ndryshimeve t€ njé gjeni t€ vetém);

f) kryhet duke marré njé€ mostér gjaku venoz (aférsisht 10-15 ml) e marré nga gruaja shtatzéné duke filluar
nga java e 10-té e shtatzénisé, si¢ pércaktohet nga eko;

g) kryhet duke pérdorur sistemin CE-IVD VeriSeq™ NIPT Solution versioni 2 i Diagnostikés SOD
Gjenetika e AOU Careggi.

Nga piképamja teknike, NIPT kryhet duke sekuencuar ADN-né e liré qé qarkullon né plazmén e nénés. Tek
njé€ grua shtatzéné ADN-ja e liré qarkulluese éshté njé pérzierje e ADN-s€ s€ nénés dhe fetusit, gé rrjedh nga
ajo pjesé e placentés (citotrofoblasti) qé né pérgjithési pérmban vecorité gjenetike té fetusit. Pérqindja e ADN-
s€ sé€ fetusit né€ raport me ADN-ng totale qarkulluese ésht€ fraksioni embrion al, FF. Vlera FF llogaritet si
pjesé pérbérése e testit dhe €sht€ njé parametér shumé i rénd€sishém: besueshméria e rezultatit varet né
meényré t€ drejtpérdrejté nga niveli FF.

FF adekuate pér t€ vlerésuar rrezikun e aneuploidisé éshté >4% pér shtatzénité me njé bebe dhe >8% pér
shtatzénit€ me binjaké.

Ndjeshméria dhe specifika e testit
ME poshté jané té paraqitura karakteristikat e performancés sé€ testit VeriSeq™ NIPT Solution version 2 t&

deklaruara nga prodhuesi.
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Shtatzénité me njé fémijé

Pér trizomet 21, 18 dhe 13 testi ka njé ndjeshméri (afté€sia pér té€ identifikuar fetuset e prekur) dhe njé
specifiké (aftésia pér t€ identifikuar fetuset e paprekur) mbi 99%.

Pér analizén e kromozomeve pércaktues t€ gjinis€ testi ka njé ndjeshméri dhe specifiké mbi 99% pér
atribuimin e seksit gjenetik té€ fetusit dhe pér trizomet XXX dhe XXY, 91% pér trizomet XYY dhe 90% pér
monozomet.

Shtatzénité me binjaké

N djeshméria (aftésia pér t€ identifikuar fetuset e prekura) éshté€ 99% pér kromozomin Y, 96.4% pér trizominé
21, 95.7% pér trizominé 18 dhe 93.6% pér trizomin 13; rezultati nuk mund t'i atribuohet njé fetusi t€ vetém.
Testi paraget njé specifiké ( aftésia pér t€ identifikuar fetuset jo t€ prekur). Gjithashtu, 99% pér trizomet 21,
18 dhe 13 dhe pér identifikimin ¢ kromozomit Y.

Rreziget dhe kufizimet e testit
Testi nuk paraget  rreziqge  pér fetusin apo nénén.

Testi nuk jep t€ dhéna pér poliploidi t€ mundshme (p.sh. triploidi, prania e tre kromozomeve pér secilin
110j).

N¢é njé pérqindje t€ vogél té rasteve (<1%), testi mund t€ déshtojé ose té€ jap€ njé rezultat jo pérfundimtar,
né kéto raste vler€simi i rrezikut t€ aneuploidisé nuk ésht€ i mundur.

Me njé FF mé t€ ulét se 4% rritet rreziku i nj€ rezultati t& rremé negativ dhe shkalla e mungesés s€ t€ dhénave
nga testi (pér informacione té métejshme: Udh€zimet e Ministrisé.
https://www.salute.gov.it/portale/documentazione/p6 2 2 1.jsp?lingua=italiano&id=2381 dhe rekomandimet
e ministrive https://www.salute.gov.it/portale/documentazione/p6 2 2 1.jsp?lingua=italiano&id=3097).

Vlera e FF né€ plazmén e nénés varet nga disa vecori t€ shtatzénis€ dhe ndikohet nga njé séré faktorésh qé€ kané
té b&jné me nénén dhe fetusin (p.sh. rritet pérgjaté shtat€zenis€, zvogélohet n€ rast mbipeshe, ndikohet nga
disa s€mundje autoimune ose nga marrja ¢ disa barnave, vlerave. t€ disa substancave endogjene si p.sh
ttrigliceridet ose hemoglobina)

Me testin e pérdorur, né rastin e shtatzénive me binjaké nuk €shté e mundur qé FF-ja t'i atribuohet njé fetusi té
vet€m, prandaj pér t€ garantuar njé¢ t€ mjaftuesh me t& ADN-sé€ sé ¢do bebeje binjake = FF-ja né shtatzénité
me binjaké  duhet té jeté > 8%.

Né rast t€ FF-s€ mé té ulét se 4% pér shtatzénit€ me njé bebe, 8% pér shtatzénité me binjaké, ose kur ka
déshtim do t€ kérkohet nj€ pérséritja e marrjes sé€ kampion it. Megjithat€, marrja e mostrés s€ dyt€ té gjakut
nuk garanton sigurimin ¢ nj€ rezultati: t&€ dh€nat tregojné se né raste té tilla pas marrjes sé mostrés sé dyté té
gjakut 50% e rasteve nuk marrin pérgjigje.

NEé shtatzénité€ me nj€ bebe né rast t&€ FF-sé > 3% mbas marrjes s€ kampionit t€ dyté do té€ 1é€shohet njé raport
me njé vlerésim té rrezikut t& aneuploidisé kromozomale, i cili do t&€ keté ndjeshméri dhe specifiké mé té ulét

se ato t€ raportuara mé sipér.

Implikimet g€ vijné nga rezultatet e listuara mé sipér duhet té shpjegohen gjaté késhillimit gjenetik pas testit,
pér té vlerésuar réndésiné e tyre n€ lidhje me pamjen obstetrike dhe anamnez tike.

Testi 1 kryer éshté njé test i ekranizuar, prandaj:
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* ¢do rezultat i mundshém me rrezik t€ larté kérkon konfirmim me kariotip né indin e fetusit (amniocenteza
vilocenteve);

* nuk pérjashtohet nga mundésia e pasjes s€ rezultateve t€ rreme  pozitive (d.m.th. rastet q€ jan€ me rrezik t&€
lart€ sipas NIPT-it, por g€ nuk jané konfirmuar né diagnoz&n prenatale invazive);

* nuk pérjashtohet nga mundésia e pasjes sé rezultateve false negative (d.m.th., rastet me rrezik t€ ulét sipas
NIPT-it, por pér té cilat identifikohet njé aneuploidi né€ diagnozén prenatale invazive ose né lindje);

* nuk pérjashtohet nga mund€sia e pasjes s€ rezultateve qé kan€ mospérputhje midis seksit gjenetik t€ fetusit dhe
seksit gé zbulohet me ané t€ eco-sé.

Besueshmeéria e testit mund t€ ndikohet nga disa faktor€, si nga néna ashtu edhe nga fetusi, duke pérfshiré:
* placent€ me strukturé kromozomale t€ ndryshme né krahasim me fetusin (mozaicizmi feto-placental);
* linjat gelizore me dy ose mé shumé kariotipe t€ ndryshém tek gruaja shtatzéné (mozaicizmi kromozomik
konstitucional i nénés);
* sémundjet onkologjike (madje edhe té padiagnostikuara), transfuzionet e gjakut, transplantet e organeve,
ndérhyrjet kirurgjikale, imunoterapia ose terapit€ me geliza staminale tek gruaja shtatzéné;
» Shtatzénia e cila nis me binjaké, me humbje t€ hershme té njérit prej fetuseve (binjaku i zhdukur).

Eshté e réndésishme té dihet se:

* né rast t& njé rezultati me rrezik t&€ larté éshté e nevojshme njé konsulté me njé mjek gjenetist ose njé specialist t
€ fushés s€ gjinekologjis€ dhe ekspert né obstetriké né fushén e diagnozés prenatale;

* testi mund t€ zbuloj€ aksidentalisht t€ dhéna té paparishikuara, domethéné€ t€ dhéna g€ nuk lidhen me g€llimin
pér té cilin &shté kryer;

* testi nuk jep t€ dhéna diagnostikues. V etém marrja e mostrave t€ vilocenteve ose amniocentezEs lejon g€ njé
anomali kromozomale té€ konfirmohet ose té p€rjashtohet pérgajt€ periudhés prenatale nép&rmjet rind€rtimit té
kariotipit té fetusit;

* né disa raste mund té jet€ e nevojshme té vlerésohet kariotipi tek néna dhe/ose babai, t€ kryhen analiza té tjera
kimike t€ gjakut ose vizita mé té specializuara.

Nése vendosni t€ mos kryeni testin NIPT t€ pérdorur né programin rajonal té lindjes, duke e konsideruar
vlerésimin e rrezikut t€ marré si shterues, mund té vendosni t€ mos kryeni hetime t€ métejshme n€ lidhje me
strukturén kromozomale té fetusit. Megjithaté, ju mund t&€ vendosni t& kryeni nj€ test diagnostik invaziv, duke
marré parasysh kriteret e qasjes t€ pércaktuara n€ nivel rajonal.

Vértetim se keni lexuar dhe kuptuar informacionin

Emri dhe mbiemri i pacientit, ose e personit t€ autorizuar

Nénshkrimi i pacientit, ose i personit t&
AULOTIZUAT ..veeutieueeteetee st eeteesttesteestes —eesueeaseasseesaeeseesseeaseenseesstasseebeesseesaeaase Sheesneenseesstesaeeseenseesaeanseesseesneanseesntesnnans

Nénshkrimi i profesionistit t€ kujdesit shéndetésor T€ dhénat
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