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SIKION TRISOMIATUTKIMUS AIDIN VERINAYTTEESTA
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Kommentti

Non-invasiivinen prenataalitutkinms (N PT) perustuu raskaana ol evan naisen
veressa kiertavaan sikion soluvapaan DNA:n (cell free fetal DNA, cffDNA)
tutki m seen. Sikidn soluvapaa DNA &idin verenki errossa on perdisin istukasta.
Tut ki mus on mahdol li sta tehdd jo raskauden 1. kol manneksessa, raskausviikosta
10 al kaen, kun sikion DNA:ta ilnestyy &idin vereen. Jos sikidn DNA:n ndara
aidin veressa on liian al hainen, on mahdollista, etta tutki nuksesta ei saada
| uot ettavaa tul osta.

B -NI PTtri-tutkinuksella voi daan selvittaa si ki 6n taval | i si npi en
kr onpbsoni poi kkeavuuksi en, so. 21-, 18- ja 13-trisomoiden riski. Sanmalla
saadaan hal utessa nyds tieto siki 6n sukupuol esta.

NI PT-tutkinus ei ole diagnostinen, vaan se kertoo vain todenndkdi syyden
si ki 6n kronmosoni poi kkeavuudel l e (trisom alle). Siksi poikkeava, positiivinen
| 6ydds varmi stetaan aina PCR- tai kronosom tutkinmuksella, joka tehd&an
i stukka- tai |apsivesinaytteesta.

Kaksost en sukupuolta voidaan tutkia luotettavasti vain, jos nolenmat sikiot

ovat tyttoja (ei Y- kr onpsoni a) . Jos tul os on kaksoi sraskaudessa
kr onosoni poi kkeavuuden suhteen positiivinen, tarvitaan aina jatkotutkinuksia
i stukka- tai |apsivesindytteestda, jotta tiedetdan, kunmalla sikio6ista on

kr onosoni poi kkeavuus.

NI PT-t ut ki nust a voi daan kaytt aa, kun si ki 6n var hai sraskauden
yhdi st el ndseul assa (niskaturvotus, seerunmin PAPP-A ja hCG beeta, vapaa)
saadaan kohonnut kronosom poi kkeavuuden riski tai mkéal i vanhemrat hal uavat
varm staa sikion terveydentilan ja eivat halua raskauden al kuvai heessa
invasiivisia toinmenpiteitd (istukka- tai |apsivesipunktio). Katso erillinen
NI PT- asi akasohj e.

Lahet e:
Naytt een mukana on oltava huolellisesti téytetty ja allekirjoitettu [ dhete.

Nayt e:

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

Katso erillinen _N PT-néytteenotto-ohje .

HUOM Naytteita voi daan ottaa nma-ke ja naytteen on oltava Vitassa to klo 12
mennessd, jotta nayte saadaan analysoivaan |aboratorioon sailyvyysajan
sisalla. Pyhapaivia ennen ole aina yhteydessa |aboratorioon ennen naytteen
ottam sta/l dhettam stad, jotta voime varnmi stua naytteen kuljetusaikataul usta
anal ysoi vaan | abor at ori oon.

Nayte sdailytetddn ja |ahetetadn huoneenl ammbssd heti naytteenottopdi vana,
m kali nmahdollista. Niyte ei saa jaatya. Naytteen nmukana on oltava
huol el l i sesti taytetty | &ahete.

I'l'lum nan t eknol ogi aan per ustuva NGS- sekvensoi nti (next generation
sequenci ng) ja analyysi Veriseq-serverilla (CE-1VD).

8 tyodpaivaa
Tul oksi sta annetaan | ausunt o.

1. Tyhjat naytteenottoputket tulee sailyttédd huoneenl &mmibsséd. Putket eivat
saa j aatya.

2. Jos sanmssa Yyhteydessad otetaan nuita néytteitd, ennen BCT-putkea
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suositel laan otettavaksi EDTA- veri put ki . G ykolyyttisia inhibiittoreita
sisaltavat putket (fluoridi oksalaatti) otetaan vasta BCT-putkien jal keen. Jos
ennen BCT-put kea otetaan hepariiniverindyte, suositellaan valissa otettavaksi
EDTA- put kel | i nen verta.
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