Cfare eshté BabySEQ?

BabySEQ éshté njé metodé e NIPT'sé (Testi Prenatal Jo-invaziv), gé bén té mundur zbulimin e sindromés Down,
trisomisé 13, trisomisé 18 dhe shumé sémundjeve té tjera kromozomale, pérfshiré edhe sindromat e
mikrodelecioneve, pa pasur nevojé pér ndérhyrje invazive dhe pa rrezik pér nénén apo beben.

Sot, testet e bazuara né NIPT si BabySEQ jané ndér testet me shkallén mé té larté té suksesit pér zbulimin e
kétyre semundjeve.

BabySEQ, gébéhet négendrén toné, éshténjétest gé preferohet gjithnjé e méshumeéné vitet e fundit pér shkak
té lehtésisé dhe mungesén e rrezikut invaziv.

BabySEQ ofrohet né 4 panele té ndryshme sipas zgjedhjes suaj.
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*Pér kéteé test, rekomandohet té merret njé mostérgjaku nga babai (me kapak ngjyré vjollcé — me EDTA) dhe
njé mostérgjaku nga néna duke pérdorur tubin BabySEQ gé do té sigurohet nga Intergen.

Cfaré éshté BabySEQ RARE?

Pérveg panelit té zgjeruar té BabySEQ, né
paketén BabySEQ Rare béhet edhe testimipér
sémundjet SMA, Fibroza Cistike dhe Frajil X.
Pér mé shumé informacion, skanoni kodin QR
té broshurés informuese pér BabySEQ Rare.

Cfaré éshté BabySEQ XL?

Né kété test té zgjéruar té panelit, béhet hetimi i
anomalive té té gjitha kromozomeve té fetusit dhe,
pérveg késaj, kryhet testimi pér rreth 700 sémundje
te néna dhe babai i ardhshém.

Pér mé shumé informacion, skanoni kodin QR té
broshurés informuese pér BabySEQ XL.
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Mé poshté jané paraqitur aneuploidité autosomale dhe
gonozomale mé té shpeshta. Me Panelin Bazik analizohen té
gjitha aneuploidité kromozomale.

Aneuploidi
Trisomia 21 (Sindroma Down) Trisomia 7 | Trisomia 15
Trisomia 18 (Sindroma Edwards) Trisomia 8 | Trisomia 16
Trisomia 13 (Sindroma Patau) Trisomia 9 | Trisomia17
45, X (Sindroma Turner) Trisomia 10 | Trisomia 19
47, XXY (Sindroma Klinefelter) Trisomia 11 | Trisomia 20
47, XXX (Trisomia X / Sindroma e Trisomia 12 | Trisomia 22
femrés me tre kromozome X) Trisomia 14 | Aneuploidi té tjera

Né Panelin e Zgjéruar, pérveg té gjitha aneuploidive
kromozomale, béhet edhe testimipér sindromat e
delecioneve/duplikacioneve.

Vlerésohen sindromat me delecione/duplikacione me madhési = 7
Mb.

Lista e sindromave gé analizohen jané perfshiré né tabelén né té
djathté.

Shénim:

Nérastté identifikimit i njé ndryshimi mbi 7 Mb
icilinukéshtéipérfshiré nétabelé, kyinformacion do tépérfshihet
néraport.

Gjaté shtatzénisé,
fragmentet e ADN-sé fetale,
si dhe né ményré té
theksuar ADN-ja gé vjen
nga placenta, kalojné né
garkullimin e gjakut té
nénés.

Pas javés sé 10-té té
shtatzénisé, me metodén
BabySEQ NIPT, ne mund té
analizojmé kété ADN fetale
gé garkullon né gjakun e
nénés.

Plasenta
Gjaku i nénés

>x»ax ADN-ja e nénés
xoax ADN fetale pa geliza
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Sindroma e Duplikacionit 2q13

Sindroma e Mikrodelecionit 2q31.1
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Sindroma e Delecionit 5q12

Sindroma e Delecionit (Proksimale) 5q14.3
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Sindromat e Delecionit/Duplikacionit

Sindroma Trikorinofalangeale, Tipi 2 (Trps2) (8923.3-g24.11)
Sindroma e Delecionit 9p
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Sindroma e Mikrodelecionit 9933.33-g34.11

Sindroma Kleefstra 1 (Klefsl) (9934.3)
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Sindroma e Delecionit 10922.3-q23.2

Deformimi i dorés/kémbés me carje 3 (Shfm3) (10g924)
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me Kromozomin 16 (ATR-16) (16p13.3)
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Sindroma Miller-Dieker me Lizencefali (Mdls) (Delecion
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Sindroma e Mikrodelecionit 19q13.11

Sindroma e Mikrodelecionit 20p13

Sindroma e Mikrodelecionit 21g22.11-q22.12
Sindroma DiGeorge - Kompleksi Velokardiofacial (22q11.2)
(Proksimal)

Sindroma e Delecionit 22q11.2 (Distal)
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Sindroma e Duplikacionit 22q13

Sindroma e Duplikacionit Xp11.22
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