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Mitteinvasiivne geneetiline anallUs raseduse katkemise pShjuste selgitamiseks

PATSIENDI NOUSOLEKUVORM

CLARITY on mitteinvasiivne vereanalliiis, mida saab teha pdrast raseduse
katkemist. Test analtlsib ema veres ringlevaid vaikeseid DNA fragmente
(rakuvaba DNA). See DNA parineb nii emalt kui ka mitteelujdulisest rasedusest.
Analttsides seda geneetilist materjali, puUtakse tuvastada loote
kromosoomimuutusi, mis visid olla pdhjuseks raseduse katkemisel.

Oluline on maista, et vereproovis sisalduv DNA on segu ema ja loote DNA-st.
SeetBttu v3ib test mdnikord tuvastada ka kromosoomimuutusi, mis parinevad
emalt. Selline teave vdib samuti olla oluline raseduse katkemise pd&hjuste
mdistmisel.

Testi tegemiseks on vajalik naise veenist vGetud vereproov. Usaldusvaarse
tulemuse saamiseks tuleb proov vdtta enne raseduskoe valjumist ning ajal, kui
rasedus on kestnud vdhemalt 6 nadalat.

Testil on kdrge tdpsus sagedasemate kromosoomihdirete tuvastamisel.
Autosoomsete aneuploidsuste tuvastamise tundlikkus on 95% ning
sugukromosoomide aneuploidsuste ja loote soo maaramise tundlikkus tle 99%.
Testi spetsiifilisus on >85%. Testi tulemus vdib sdltuda mitmest tegurist,
sealhulgas proovi kvaliteedist ja loote DNA hulgast ema veres.

CLARITY teeb kogu genoomi hdlmava anallisi, mis v8imaldab tuvastada
kromosoomihdireid kaigis kromosoomides. Testi eesmark on tuvastada
jargmised kromosoomimuutused:

* autosoomsed aneuploidsused

*  sugukromosoomide aneuploidsused

*  loote kromosomaalne sugu

TULEMUSED

CLARITY testi tulemused edastatakse raviarstile 10 té6pédeva jooksul parast
vereproovi saabumist Celvia meditsiinilaborisse. Tulemuse ning v&imaliku
edasise tdpsustava uuringu vajaduse selgitab patsiendile arst, ammaemand voi
meditsiinigeneetik. Test vGib anda jargmisi tulemuste tilpe:

Positiivne tulemus

Tuvastati Uks v&i mitu kromosoomihdiret. Need leiud v3ivad selgitada raseduse
katkemise pohjust. Kromosoomihéire vGib parineda raseduskoest vdi monel
juhul olla seotud ema kromosoomimuutustega. Kui on kahtlus, et leid parineb
emalt, margitakse see vastusraportis.

Negatiivne tulemus

Analllsitud proovis ei tuvastatud kromosoomihéireid. Negatiivne tulemus ei
vélista raseduse katkemise geneetilist p&hjust, kuna mdned geneetilised
muutused vGivad jadda vidljapoole kasutatud meetodi ulatust voi
avastamisvGime piire.

Mitteinformatiivne tulemus

Monel juhul ei pruugi analtGisi tulemust olla v8imalik saada. Selle p&hjuseks
vOib olla ebapiisav vereproovi maht, liiga varajane rasedus (alla 6
rasedusnadala), hilinenud vdi ebasobiv proovi transport vdi proovi kvaliteediga
seotud probleemid. Harvadel juhtudel vdivad anallilsi takistada ka tehnilised
piirangud (naiteks kdrge taustmira) v&i vead proovi identifitseerimisel.
Mitteinformatiivse tulemuse tdendosus on vaike (alla 1%).

MEETOD

CLARITY testi jaoks vOetakse vereproov spetsiaalsesse katsutisse, mis sdilitab
DNA proovi transportimisel laborisse. Laboris eraldatakse verest plasma ning
sellest omakorda rakuvaba DNA. Testimises kasutatakse meetodit, mis
suurendab loote péaritolu DNA osakaalu proovis, et parandada anallisi tapsust.
Seejarel analtlsitakse DNA-d kaasaegse sekveneerimistehnoloogia abil (NGS-
tehnoloogia), mis vdimaldab saada geneetilist informatsiooni kdigist
kromosoomidest. Selle teabe pdhjal hinnatakse, kas proovis oleva DNA p&hjal
esineb kromosoomihdire v3i mitte.

Dokument koostatakse kolmes eksemplaris: Uiks saadetakse Celvia CC meditsiinilaborisse, tiks jaab tervishoiutootajale ning tiks patsiendile.

PIIRANGUD

CLARITY test on loodud tuvastama kd&ige sagedasemaid raseduse katkemisega

seotud kromosoomihaireid. Siiski ei tuvasta test kdiki geneetilisi seisundeid

ning tulemusi tuleb alati tdlgendada koos kliinilise teabega.

Kuna test analtlsib veres ringlevat rakuvaba DNA-d (cfDNA), ei pruugi kdik

kromosoomimuutused olla tuvastatavad. SeetSttu on vBimalikud nii

valenegatiivsed kui ka valepositiivsed tulemused.

Test ei ole mdeldud jargmiste seisundite tuvastamiseks:

e triploidia v3i tetraploidia

e Uhe-geeni (monogeensed) haigused v&i punktmutatsioonid

¢ vaikesed kromosoomimuutused, mis jdavad alla meetodi tuvastamispiiri

¢ madalatasemega vdi koespetsiifiline mosaiiksus

¢ tasakaalustatud kromosoomi imberkorraldused (nt tasakaalustatud
translokatsioonid vai inversioonid)

¢ uniparentaalne disoomia

Normaalne (negatiivne) tulemus kajastab iksnes vereproovis analtitsitud DNA-

d ega valista kdiki vdimalikke raseduse katkemise p&hjuseid. Test ei anna

teavet loote ehitusliku arengu kohta ega hinda mittegeneetilisi pShjuseid, nagu

emaka, platsenta vBi ema tervisega seotud tegurid.

Kinnitan, et olen kdesolevas ndusolekuvormis esitatud teabega tutvunud ning
annan ndusoleku vereproovi andmiseks CLARITY testi teostamiseks.

Patsiendi allkiri

Kuupdev

TESTI TELLIMISE VORM

Taita ainult siis, kui testi ei tellitud elektrooniliselt

Patsiendi ees- ja perekonnanimi

Patsiendi isikukood v3i stinniaeg

Proovi tulp? D VERI

Rasedusnadal (nditeks 8)

Vereproovi votmise kuupaev (pp/kk/aaaa)

D Kinnitan, et vereproov vdeti vahetult parast ultraheliuuringut ning

proovi vBtmise ajal oli emakas raseduskude sailinud.

Tervishoiutéétaja nimi

Tervishoiut6otaja telefoni number

Tervishoiutdétaja e-posti aadress

Kinnitan, et tellin CLARITY testi patsiendi soovil. Kinnitan, et patsienti on
teavitatud testi eesmargist, vimalikest tulemustest ja piirangutest. Kinnitan,
et patsient on andnud teadliku ndusoleku ning et esitatud teave on dige ja
taielik.

Tervishoiutootaja allkiri

Kuupdev
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