chciec zrezygnowac z inwazyjnych badan. Badanie inwazyjne
jest niezbedne do potwierdzenia wyniku badania SAFE
w przypadku 0s6b rozwazajgcych przerwanie cigzy.

Twoja pofozna i/lub lekarz potoznik chetnie odpowiedza na
wszelkie pytania i udziela Ci potrzebnego wsparcia.

Do kogo moge sie zwrdci¢ w celu uzyskania
dodatkowych informacji?

Jesli masz jakiekolwiek pytania dotyczace badania SAFE,
skontaktuj sie ze swoja potozng lub specjalistg potoznikiem.
Bezposredni kontakt mozna nawigzac przez e-mail:
theSAFEtest@nhs.net

Aby uzyskad wiecej informacji na temat badania SAFE

lub znalez¢ najblizszego dostawce, odwied? witryne:
www.theSAFEtest.co.uk

Zespot ds. doradztwa i obstugi pacjentéow
(PALS)

Twoj lokalny zespdt PALS moze udzieli¢ Ci porad i informacji na
miejscu, jesli masz pytania lub watpliwosci dotyczgce naszych
ustug badz otrzymanej opieki.

Inne uzyteczne organizacje

Witryna internetowa NHS
www.nhhs.uk

Down’s Syndrome Association

(Stowarzyszenie rodzicow i opiekunéw chorych
z zespotem downa)

www.downs-syndrome.org.uk

Support Organisation for Trisomy 13/18 (SOFT)
UK (Organizacja wspierajaca osoby z trisomia
13/18)

www.soft.org.uk

Antenatal Results and Choices (ARC)
(Wyniki i wybory przedporodowe)
www.arc-uk.org

Positive about Down Syndrome
(Pozytywnie na temat zespotu Downa)
www.positiveaboutdownsyndrome.co.uk

Informacje o St George’s University Hospitals
NHS Foundation Trust

Oddziat potozniczy w St George's University Hospitals NHS
Foundation Trust zajmuje czotowg pozycje w rankingu
najbezpieczniejszych oddziatéw w kraju. Kazdego roku na

tym oddziale rodzi sie ponad 5 tysiecy dzieci. Oddziat uzyskat
znakomite wyniki kliniczne, najwyzsze mozliwe akredytacje
zewnetrzne i szczyci sie najwyzszym wskaznikiem ,potozna:
pordd” w Londynie. Oddziat jest prowadzony przez specjaliste
pofoznika i potozng oraz dysponuje najnowoczesniejszym
sprzetem, wigczajac w to oddziat intensywnej opieki medycznej
dla noworodkdéw i oddziat specjalnej opieki nad niemowletami.

Oddziat medycyny prenatalnej w St George's Hospital jest
najwazniejszym osrodkiem referencyjnym Ill stopnia oraz
osrodkiem badawczym znajdujgcym sie na terenie celowego
oddziatu. Znajduja sie w nim najnowoczesniejsze udogodnienia
dla wszystkich aspektéw opieki, od rutynowych badan az

po zabiegi inwazyjne, w tym chirurgie pfodowa (operacje

w tonie matki). Oddziaf rutynowo przyjmuje skierowania

z 10 okregowych szpitali ogéInych w potudniowo-zachodniej
czesci Londynu, w tym okoto 35 tysiecy kobiet rocznie

pod opieke przedporodowa. Dodatkowo przyjmowane sa
skierowania pozarejonowe na ztozone zabiegi chirurgiczne
dotyczace ptodu i opieki nad matkami z innych szpitali

w Wielkiej Brytanii i Europie. Oddziat cieszy sie uznaniem
miedzynarodowych ekspertéw zajmujacych sie klinicznym
i wspierajacym zarzgdzaniem opieka wysokiego ryzyka

w okresie cigzy.

The SAFE test is a CE-marked in vitro diagnostic test from Yourgene Health plc.
Yourgene is a UK based molecular diagnostics company working in partnership
with St George’s University NHS Hospitals Foundation Trust to create a UK Centre of
Excellence in bringing the first regulated NIPT test to more pregnant women.

Powered by the IONA® test - a registered trademark of Yourgene Health plc
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Czym jest NIPT?

Nieinwazyjne badania prenatalne (NIPT) to badanie
przesiewowe, wykorzystujace najnowoczesniejsza technologie
DNA do oceny prawdopodobienstwa wystgpienia okreslonej
wady genetycznej ptodu.

Czym jest badanie SAFE?

Badanie SAFE (St George's Antenatal Fetal Evaluation) jest
badaniem NIPT, stosowanym tylko w przypadku stwierdzenia
obecnosci zespotéw Downa, Edwardsa i Pataua, zgodnie

z zaleceniami UK National Screening Committee (UKNSC).
Badanie polega na pobraniu niewielkiej prébki krwi matki,
ktdra nastepnie wysyfa sie do laboratorium NHS w szpitalu

St George's celem przebadania. Wyniki sg zazwyczaj dostepne
w ciggu 7 dni kalendarzowych od przyjecia prébki.

Na czym polega badanie SAFE?

Podczas cigzy tozysko wydala pozbawione komdrek DNA

do krwiobiegu matki. W konsekwencji krew matki zawiera
mieszanine fozyskowego i matczynego cfDNA. Poprzez ocene
cfDNA we krwi i powigzanie tego z prawdopodobienstwem
wystgpienia trisomii u matki (wiek matki lub potaczone
wyniki badan proponowane w ramach NHS), uzyskuije sie
wskaznik prawdopodobieristwa pozwalajacy na przewidzenie
prawdopodobienstwa wystapienia u dziecka wady
genetycznej, na przyktad zespofu Downa.

Dlaczego warto wykona¢ badanie SAFE?

W ramach krajowych badan przesiewowych kobietom
proponuje sie ,badanie taczone” w pierwszym trymestrze
cigzy, ktére umozliwia ocene poziomu hormonéw we krwi
przy uzyciu badan ultrasonograficznych w celu oszacowania
prawdopodobienstwa wystgpienia wad genetycznych lub
strukturalnych. Wprawdzie liczba mozliwych do wykrycia

schorzen przy uzyciu tej metody jest wieksza niz liczba
schorzen wykrytych podczas badania SAFE, jednak badanie
SAFE cechuje sie wyzszym wskaznikiem wykrywalnosci dla
zespofu Downa, Pataua i Edwardsa.

Co wiecej, jesli dostepny jest wynik ,badania taczonego”,
badanie SAFE uwzglednia go w celu osiggniecia bardziej
zindywidualizowanego wyniku.

Co to jest zesp6t Downa?

Ludzie z zespotem Downa (lub trisomia 21) majg dodatkowa
kopie chromosomu 21 (trzy kopie chromosomu, a nie jak
zwykle dwie). Blisko jedno na kazde tysigc dzieci urodzonych
w Wielkiej Brytanii ma zespdt Downa, przy czym w Wielkiej
Brytanii jest ponad 40 tysiecy oséb z tym schorzeniem. Kazdy
moze byc rodzicem dziecka z zespotem Downa i chociaz szansa
na to wzrasta u starszych matek, wiecej dzieci z zespotem
Downa rodzi sie u mtodszych kobiet.

Zespot Downa jest schorzeniem utrzymujacym sie przez
cate zycie, zwykle zwigzanym z pewnym stopniem trudnosci
w nauce. Niektdre schorzenia wystepuja czesciej u 0séb

z zespotem Downa, mimo Ze wiekszo$¢ zwigzanych z tym
probleméw medycznych mozna leczy¢. Zespét Downa jest
skrajnie zréznicowany i nie sposéb przewidzie¢, jak bedzie
wygladato zycie Twoje i Twojego dziecka. Niektérzy dorodli
potrzebujg dtugoterminowego wsparcia, jednakze wielu
mtodych ludzi uczeszcza do zwyktych szkét i prowadzi
stosunkowo niezalezne zycie, korzystajac z réznych form
pomocy.

Czy badanie SAFE umozliwia wykrycie
wszystkich wad genetycznych?

Nie. Najczesciej spotykanym schorzeniem jest zespdt Downa,
jak réwniez dwa rzadsze i powazniejsze schorzenia znane jako
zespot Edwardsa (trisomia 18) i zespdt Pataua (trisomia 13).

Co to sg zespoty Edwardsa i Pataua?

Zespoty Edwardsa i Pataua sg schorzeniami ograniczajacymi
ludzkie zycie i powoduja szereg réznorodnych trudnosci
rozwojowych i zdrowotnych, z czego niektdre sg bardzo
powazne. Okofo 70% ciaz obcigzonych zespotem Edwardsa
lub Pataua korczy sie poronieniem lub obumarciem ptodu.
Czesciowe postacie zespotu Edwardsa lub Pataua wywieraja
mniejszy wptyw na dziecko.

Kto moze poddac sie badaniu SAFE?

Badanie jest odpowiednie od 10. tygodnia cigzy w przypadku
wszystkich ciaz pojedynczych i blizniaczych, w tym

w przypadku zaptodnienia in vitro, dawcy jajeczka lub cigzy
matki zastepczej. W przypadku blizniakéw dwujajowych
i zespotu znikajacego pfodu czutos¢ badania jest obnizona.

Badanie nie jest odpowiednie w przypadku cigz mnogich
(wiekszych niz blizniacze), jesli matka choruje na nowotwor
ztosliwy lub ma wade genetyczna (w tym zespdt Downa). Nie
jest rowniez odpowiednie w przypadku matek po transfuzji
krwi w ciggu ostatnich 3 miesiecy, po zabiegu przeszczepu, po
immunoterapii lub terapii komérkami macierzystymi.

Na podstawie kontroli po wprowadzeniu na rynek.

Jak wyglada wynik badania SAFE?

Niskie prawdopodobienstwo: oznacza, ze jest bardzo mato
prawdopodobne, aby cigza byta obcigzona trisomia 21, 18 lub
13, a zatem jest bardzo mato prawdopodobne, aby dziecko
miafo zespdét Downa, Edwardsa lub Pataua.

Wysokie prawdopodobienstwo: oznacza, ze istnieje
zwiekszone prawdopodobienstwo wystgpienia trisomii 21,
18 lub 13 u dziecka i ze wynik nalezy potwierdzi¢ inwazyjnym
badaniem diagnostycznym.

Brak wyniku: z réznych przyczyn, w bardzo nielicznych
przypadkach (1 na 200), badania moga nie da¢ wyniku. W tym
przypadku zespdt specjalistdw omdéwi dostepne opcje.

Co sie stanie, jesli otrzymam wynik ,wysokie
prawdopodobienstwo”?

Jesli badanie SAFE wykaze wysokie prawdopodobienstwo
wystgpienia wady genetycznej, zaproponujemy Ci inwazyjne
badanie diagnostyczne, takie jak amniopunkgcja lub biopsja
kosmdwki (CVS). Te badania jednoznacznie wskazuja, czy
dziecko ma zespdt Downa, Edwardsa czy Pataua. Oba

zabiegi polegajg na wykorzystaniu cienkiej igty do pobrania
niewielkiej probki ptynu owodniowego otaczajacego dziecko
(amniopunkgja) lub niewielkiej prébki komérek z fozyska
(CVS). Mimo ze te inwazyjne zabiegi umozliwiajg postawienie
jednoznacznej diagnozy, to jednak wiaza sie z niewielkim
ryzykiem poronienia. Ryzyko poronienia jest czesto dylematem
dla rodzicdw, przy czym wiele kobiet decyduje sie na
wykonanie badania NIPT, np. badania SAFE, przed poddaniem
sie zabiegowi inwazyjnemu.

Nalezy pamietac, ze badanie NIPT jest badaniem
przesiewowym, co sporadycznie oznacza mozliwos¢
wystepowania wynikéw fafszywie dodatnich i fatszywie
ujemnych. Wskazane jest rozwazenie potrzeby upewnienia
sie co do diagnozy w poréwnaniu z ryzykiem poronienia
zwigzanym z zabiegiem inwazyjnym. Niektdre kobiety, ktére
i tak zdecydowatyby sie na kontynuowanie ciazy, moga



