Yto Takoe BabySEQ?

BabySEQ — 3TO HOBbIN MeTo[f, CKPWMHUHIA HOBOro nokoneHusa (NIPT — HeuHBa3WBHbINM MpeHaTanbHbIM TecT),
KOTOPbIM MO3BONSET BbIABNATL HE TOJIbKO XPOMOCOMHble 3aboneBaHus, TakmMe Kak CMHAPOM [dayHa, Toncomms 13
1 TprcomMms 18, HO N MUKPOLENELIMOHHbIE CUHAPOMBI, He Npuberaa K KakMM-NMbo MHBa3MBHbLIM NpoLieaypam,
NpeaAcTaBNaoLWLMM pUCK. B HacTodlLee BpeMa TecTbl Ha ocHoBe NIPT, Takme kak BabySEQ, cunTatotca Hanbonee
TOUYHbIMW METOAAMMN CKPUHUHIA YKa3aHHbIX 3a6oneBaHui.

MpuMeHseMbln B HaleM LeHTpe TecT BabySEQ cTaHoBWMTCA BCE& 6Gonee MonynsapHbiM B MNocnegHve rodbl
6narofgaps CBoen NpoCToTe U OTCYTCTBMIO MHBA3MBHOIO pucka. Mo BawweMy Bbibopy, BabySEQ BkntodaeT B cebq
4 pPa3nNnYHbIX NaHenewn.

HocurtenbcrBo:
YacTtble CUHAPOMBI HocuTenbcTBO No
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YTto Takoe BabySEQ XL?

B aTOM pacluMpeHHOM NaHenbHOM TecTe
NPOBOANTCA UCCNEAOBaHME BCEX XPOMOCOMHbIX
aHoManun y Nnoga, a TakXke AOMOMHUTENbHbIN
CKPWHUHT ByayLmx poauTenein Ha HOCUTENbCTBO
6onee yeM 700 HacneOCcTBeHHbIX 3a6onesaHnin.

YTo Takoe BabySEQ RARE?

B nononHeHMe K paclumpeHHon naHenu BabySEQ, B
nakeTe BabySEQ RARE Tak»ke NpoBOANTCS CKPUHWHT Ha
TaKue 3aboneBaHus, Kak CriHanbHasg MbllLeyHasa
aTpodua (CMA), MyKOBUCLIMAO3 U CUHOPOM JTIOMKOM X-
XPOMOCOMBbI.
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Ana nonyyeHus noapo6Hoi MHopMauum o naketax BabySEQ Rare u XL NPOKOHCYNbTUPYMTECH C BalLUM
BpayoMm.

babyseo HUNT




Hwke npepncTaBneHbl Hanbonee YacTo BCTpeyatoLmeca
AYTOCOMHbIE U TOHOCOMHble aHeynnonann. C moMoLlpto 6a3oBom
rnaHenn nccnenyoTca BCe XPOMOCOMHbIe aHeynnouaum.

AHeynnouausa

Tpucomusa 21 (cuHapoM [layHa)
Tpucomus 18 (cuHApoM
3aBapaca)
Tpucomus 13 (cuHapom MaTay)
45X (cuHapoM TépHepa)

Tpucomus 15
Tpucomus 16
Tpucomusa 17
Tpucomusa 19
Tpucomus 20

Tpucomusa 7
Tpucomusn 8
Tpucomusa 9
Tpucomus 10

47,X3(Y (cvHapom Tpucomua 1 Tpncomus 22
KnaiHdenbTtepa) Tpucomus 12 Ipyrue
47,XXX (tpucomus X / cuHgpom Tpucomusa 14 Py
e aHeynnonaumn
TponHoM X)

B paclumpeHHyto naHenb, MOMUMO BCEX XPOMOCOMHbIX
aHeyrnnonami, B LeNsx CKPUHMHIa TakKe BKIoYeHO
ncenenoBaHue AeneumMoHHbIX/Ay NAMKaLMOHHBIX CUHOPOMOB.

B paMKax CKpUHWHIa oLeHUBaloTCa AenelUmoHHble/
OYMANKALMOHHbBIE CUHOPOMbI pa3mMepoM = 7 M6.

CNUCOoK AeneuUmMOHHbIX/AYNIMKaLMOHHbIX CUHOPOMOB,
OLEHMBAEMbIX B CKPUHWHIOBbIX LieNsX, MpuBeaéH cnpasa.
MpuMeYaHme: Mpu BbISIBIEHUM M3MeHeHMa pa3mMepoM 6onee 7 M6,
OT/IMYHOIO OT MepeYmcrieHHbIx B Tabnuvue, oHo ByaeT yka3aHo B
oTuéTe.

Bo BpemMa 6epeMeHHOoCTH
dparmeHTbl OHK nnoaa,
npenmyulectseHHo JHK
nnaueHTbl, MonagatoT B
KPOBOTOK MaTepw. HaumHas ¢
10- Hepenu GepeMeHHOCTU
Mbl MOXEM aHaNun3npoBaTb
3Ty deTanbHyro OHK,
MOCTYNaloLLYytO B KPOBOTOK
MaTepWu, C MOMOLLbIO MeToAa
BabySEQ NIPT.
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xoax [JHK maTtepu

1p32-p31 AeneumnoHHbI CUHAPOM
1941-q42 peneumnoHHbIN CUHAPOM
1943-q44 DeneunoHHbI CUHAPOM
2p12-p11.2 peneumnoHHbIi CUHAPOM
2p15-p16.1 AeNEeLUNOHHbIA CUHAPOM
2q13 AeNeUNOHHbIN CUHAPOM
2q13 AyNNIMKaUMOHHbIN CUHAPOM
2q31.1 cuHAPOM MUKpoAaeneumm
2qg31.1 cuHApOM MUKpoOAYNUKaumn
2935 AyNMKaUUOHHbIN CUHAPOM
3p25.3 neNneunoHHbIN CUHAPOM
3pter-p25 AeneumnoHHbIN CUHAPOM
3q13.31 geneumoHHbI CUHAPOM
cuHppom [leHAnM—YoKepa
(39 Aeneuuns/aynnukaums)
3926 cMHAPOM MUKpoOAYNIUKauum
3429 peneunoHHbIi CUHAPOM
4421 aeneumoHHbI CUHAPOM
cuHapoM AkceHdenbpa—Purepa, Tun L (4q25)
5p13 AyNNIMKaUMOHHbIA CUHAPOM
5q12 aeneumnoHHbI CUHAPOM
5q14.3 neneumoHHbIN CUHAPOM (MPOKCUMarbHbIN)
cuHapomM CoToca (aeneumns 5q35)
6p22 cMHAPOM MUKpoaeneummn
6q11-ql4 neneunoHHbIn CUHAPOM
6q24-q25 neneumnoHHbIN CUHAPOM
cuHapoM KopdpuHa—Cupwuca 1 (6¢25)
cuHapoM lpeiira (uedanononucuHpakTunums) (7pl4)
7p22.1 cMHAPOM MUKpoAYMN/IMKauumn
7q11.23 peneuroHHbIA CUHAPOM (AUCTaNbHbIN)
cuHapoMm Bunbamca—bBoipeHa (WBS) (7q11.23)
cuHapoMm KyppapuHo (7q36)
7936.3 AyNIMKAUMOHHbIN CUHAPOM
8p11.2 peneunoHHbIA CUHAPOM
8p23.1 feneumoHHbIN CUHAPOM
8q12 cMHAPOM MUKpoOAYNIUKauumn
cUHAPOM “Mackoo6pasHoro nuua” (no Tuny Haényca)
(NMLFS) (8q22.1)

xoxax CBo6oaHas petanbHass JHK (CFDNA)
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ﬂeneLlMOHHble/ﬂ.yl‘lnMKauMOHHble CUHOPOMBDI

Tpuxo-pnHO-panaHreanbHblM cMHAPOM, TUN 2 (TRPS2) (8923.3—
q24.01)
9p oeneumoHHbIM CUHOPOM
9p13 cUHOPOM MUKpoaeneLmnm
9p24.3 neneuoHHbI CUHAPOM
9033.3-q34.11 cMHOpPoOM MUKpoaeneumm
cnHapoM Knundcetpbl 1 (KLEFST) (9934.3)
10p11.21-p12.31 cMHOPOM MUKpoZeneLmnm
cuHapom Au [kopoyku — KoMnneke BenokapanodaLmanbHoro
cuHapoma 2 (DSG2) (10p14)
10922.3-923.2 feneumMoHHbIN CUHAPOM
MopoK pa3BMTMA “pacluennéHHas kucTb/ctona” 3 (SHFM3)
(10g24)
104926 AeneLUnoHHbIN CUHOPOM
cmHapoM MoTtokn—LUaddepa (11p12-pll.2)
cuHpgpomM WAGR (11p13)
cuHapom WAGRO (11p13-pl4)
11913.2-q13.4 feneuoHHbI CUHAPOM
11g22.2-922.3 cnHaApoM MuKpoaeneumm
11923 peneumoHHbIN CUHOPOM
CUHOPOM AncTanbHoM Tpucommmn Tlg
12p12.1 cnHApPOM MUKpodeneLumnm
12914 cuHapoM MuUKpoaeneymm
12915-g21.1 cMHAPOM MUKpoAeneunm
13914 neneumoHHbI CUHAPOM
14911-922 geneumoHHbIM CUHOAPOM
cnHaopom Opuaca (14922-g23)
140924.1-924.3 cMHOPOM MUKpoaeneunmn
cnHapoM Mpagepa—Bunnu (15g11-913)
15013.3 AeneumoHHbIn cuHapom (BP4/BPS)
15914 cuHOpOM MUKpodeneumnm
15025.2 geneumoHHbIN CUHAPOM (MPOKCUManbHbIM)
15g26-qter neneumoHHbIN CUHOPOM
16p11.2-p12.2 cMHOPOM MUKpoZeneumnm
16p12.2 AeneuUnoHHbIN CUHAPOM (MPOKCUManbHbIN)
16p13.11 oynNAMKauMOHHbIM CUHAPOM
16p13.11 AeneuUnoHHbIN CUHAPOM
CUHAPOM PyBUHLWTeNHa—Ten6u (16p13.3)
CUHAPOM anbda-TanacceMmm — yMCTBEHHOM HEQOCTaTOYHOCTH,
CBA3aHHbIM C XpoMocomoi 16 (ATR-16) (16p13.3)

16922 aeneumoHHbI CUHAPOM
cuHapom CMuta—MareHuca (17p11.2)
cuHapoM l0aHb—Xapen—Jlyncku (YUHLS) (17p12-p11.2)
17p12 AeneumoHHbIN CUHAPOM
17p12 AyNANKauUNOHHbIA CUHAPOM
17p13.1 AeNeLUOHHbIN CUHAPOM
cuHapoM Munnepa—/ukepa (nuccaHuedanus) (MDLS)
(17p13.3) (peneuwms)
cuHapoM Munnepa—aukepa (nuccaHuedpanus) (MDLS)
(17p13.3) (aynnukauwms)
17p13.3 TenoMepHbI AYNTMKALMUOHHbIN CUHAPOM
17912 AeneumnoHHbIN CUHAPOM
17921.31 geneumMoHHbIN CUHAPOM
17923.1-q23.2 peneumoHHbIi CUHAPOM
CUHAPOM TeTpacoMum 18p
18p AeNeLunoHHbIA CUHAPOM
18q AeNeUnOoHHbIA CUHAPOM
19p13 AyNINKaUNOHHbIA CUHAPOM
19q13.11 cuHApOM MUKpoaeneuum
20p13 cMHAPOM MUKpoAeneuum
21922.11-q22.12 cMHAPOM MUKpoAaeneuum
cuHApoMm [u [HKopaxu — BenokapanodaLumanbHblii CUHAPOM
(22q11.2) (npokcuManbHbIN)
22qT1.2 peneunoHHbIA CUHAPOM (AUCTaNbHbIN)
22q13 peneunoHHbIA CUHAPOM
22q13 AyNNAUKaLMOHHbIN CUHAPOM
Xp11.22 AyNAUKaLMUOHHbIN CUHAPOM
Xp11.22-p11.23 AyNIMKaLUOHHbIA CUHAPOM
Xp11.23 cuHapoM MUKpoaeneumm
Xp11.3 AeneumnoHHbI CUHAPOM
Xp21 cnHapoM MUKpoaeneun
Xp21.2 cMHAPOM MUKpoAYNMKauumn
Xp22.31 cMHAPOM MUKpoAaeneuum
Xqg21 cuHapoM MukKpoaeneumn
Xq22.3 TeNloMepHbIN AeNEeLNOHHbIA CUHAPOM
Xq27.3-q28 AynnuMKaLMOHHbIN CUHAPOM
Xq28 aeneumoHHbIn CUHAPOM
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	Что такое BabySEQ? BabySEQ — это новый метод скрининга нового поколения (NIPT — неинвазивный пренатальный тест), который позволяет выявлять не только хромосомные заболевания, такие как синдром Дауна, трисомия 13 и трисомия 18, но и микроделеционные синдромы, не прибегая к каким-либо инвазивным процедурам, представляющим риск. В настоящее время тесты на основе NIPT, такие как BabySEQ, считаются наиболее точными методами скрининга указанных заболеваний. Применяемый в нашем центре тест BabySEQ становится всё более популярным в последние годы благодаря своей простоте и отсутствию инвазивного риска. По вашему выбору, BabySEQ включает в себя 4 различных панелей.
	НИПТ
	Частые анеуплоидии (T21, T18, T13, X/Y)
	Все другие анеуплоидии
	Синдромы делеции и дупликации
	Носительство: муковисцидоз + СМА + синдром ломкой Х-хромосомы
	Носительство по 700 заболеваниям
	BabySEQ БАЗОВАЯ ПАНЕЛЬ
	BabySEQ РАСШИРЕННАЯ ПАНЕЛЬ
	BabySEQ RARE*
	BabySEQ XL*
	*Для проведения этих тестов рекомендуется взять одну пробирку крови у отца (с фиолетовой крышкой, с ЭДТА) и одну пробирку крови у матери с использованием пробирки BabySEQ, предоставленной компанией Intergen.
	Что такое BabySEQ RARE? В дополнение к расширенной панели BabySEQ, в пакете BabySEQ RARE также проводится скрининг на такие заболевания, как спинальная мышечная атрофия (СМА), муковисцидоз и синдром ломкой Х-хромосомы.
	Что такое BabySEQ XL? В этом расширенном панельном тесте проводится исследование всех хромосомных аномалий у плода, а также дополнительный скрининг будущих родителей на носительство более чем 700 наследственных заболеваний.
	Для получения подробной информации о пакетах BabySEQ Rare и XL проконсультируйтесь с вашим врачом.


	Что проверяется?
	Делеционные/дупликационные синдромы
	1p32–p31 делеционный синдром  1q41–q42 делеционный синдром  1q43–q44 делеционный синдром  2p12–p11.2 делеционный синдром  2p15–p16.1 делеционный синдром  2q13 делеционный синдром  2q13 дупликационный синдром  2q31.1 синдром микроделеции  2q31.1 синдром микродупликации  2q35 дупликационный синдром  3p25.3 делеционный синдром  3pter–p25 делеционный синдром  3q13.31 делеционный синдром синдром Денди—Уокера  (3q делеция/дупликация)  3q26 синдром микродупликации  3q29 делеционный синдром  4q21 делеционный синдром синдром Аксенфельда—Ригера, тип L (4q25)  5p13 дупликационный синдром  5q12 делеционный синдром  5q14.3 делеционный синдром (проксимальный) синдром Сотоса (делеция 5q35)  6p22 синдром микроделеции  6q11–q14 делеционный синдром  6q24–q25 делеционный синдром синдром Коффина—Сириса 1 (6q25) синдром Грейга (цефалополисиндактилия) (7p14)  7p22.1 синдром микродупликации  7q11.23 делеционный синдром (дистальный) синдром Вильямса—Бойрена (WBS) (7q11.23) синдром Куррарино (7q36)  7q36.3 дупликационный синдром  8p11.2 делеционный синдром  8p23.1 делеционный синдром  8q12 синдром микродупликации синдром “маскообразного лица” (по типу Наблуса) (NMLFS) (8q22.1)
	Трихо-рино-фалангеальный синдром, тип 2 (TRPS2) (8q23.3–q24.11)  9p делеционный синдром  9p13 синдром микроделеции  9p24.3 делеционный синдром  9q33.3–q34.11 синдром микроделеции синдром Клифстры 1 (KLEFS1) (9q34.3)  10p11.21–p12.31 синдром микроделеции синдром Ди Джорджи — комплекс велокардиофациального синдрома 2 (DSG2) (10p14)  10q22.3–q23.2 делеционный синдром порок развития “расщеплённая кисть/стопа” 3 (SHFM3) (10q24)  10q26 делеционный синдром синдром Потоки—Шаффера (11p12–p11.2) синдром WAGR (11p13) синдром WAGRO (11p13–p14)  11q13.2–q13.4 делеционный синдром  11q22.2–q22.3 синдром микроделеции  11q23 делеционный синдром синдром дистальной трисомии 11q  12p12.1 синдром микроделеции  12q14 синдром микроделеции  12q15–q21.1 синдром микроделеции  13q14 делеционный синдром  14q11–q22 делеционный синдром синдром Фриаса (14q22–q23)  14q24.1–q24.3 синдром микроделеции синдром Прадера—Вилли (15q11–q13)  15q13.3 делеционный синдром (BP4/BP5)  15q14 синдром микроделеции  15q25.2 делеционный синдром (проксимальный)  15q26–qter делеционный синдром  16p11.2–p12.2 синдром микроделеции  16p12.2 делеционный синдром (проксимальный)  16p13.11 дупликационный синдром  16p13.11 делеционный синдром синдром Рубинштейна—Тейби (16p13.3) синдром альфа-талассемии — умственной недостаточности, связанный с хромосомой 16 (ATR-16) (16p13.3)

	16q22 делеционный синдром синдром Смита—Магениса (17p11.2) синдром Юань—Харел—Лупски (YUHLS) (17p12–p11.2)  17p12 делеционный синдром  17p12 дупликационный синдром  17p13.1 делеционный синдром синдром Миллера—Дикера (лиссэнцефалия) (MDLS) (17p13.3) (делеция) синдром Миллера—Дикера (лиссэнцефалия) (MDLS) (17p13.3) (дупликация)  17p13.3 теломерный дупликационный синдром  17q12 делеционный синдром  17q21.31 делеционный синдром  17q23.1–q23.2 делеционный синдром синдром тетрасомии 18p  18p делеционный синдром  18q делеционный синдром  19p13 дупликационный синдром  19q13.11 синдром микроделеции  20p13 синдром микроделеции  21q22.11–q22.12 синдром микроделеции синдром Ди Джорджи — велокардиофациальный синдром (22q11.2) (проксимальный)  22q11.2 делеционный синдром (дистальный)  22q13 делеционный синдром  22q13 дупликационный синдром  Xp11.22 дупликационный синдром  Xp11.22–p11.23 дупликационный синдром  Xp11.23 синдром микроделеции  Xp11.3 делеционный синдром  Xp21 синдром микроделеции  Xp21.2 синдром микродупликации  Xp22.31 синдром микроделеции  Xq21 синдром микроделеции  Xq22.3 теломерный делеционный синдром  Xq27.3–q28 дупликационный синдром  Xq28 делеционный синдром
	Ниже представлены наиболее часто встречающиеся аутосомные и гоносомные анеуплоидии. С помощью базовой панели исследуются все хромосомные анеуплоидии.


	Анеуплоидия
	Трисомия 21 (синдром Дауна) Трисомия 18 (синдром Эдвардса) Трисомия 13 (синдром Патау) 45,X (синдром Тёрнера) 47,XXY (синдром Клайнфельтера) 47,XXX (трисомия X / синдром тройной X)
	Трисомия 7 Трисомия 8 Трисомия 9 Трисомия 10 Трисомия 11 Трисомия 12 Трисомия 14
	Трисомия 15 Трисомия 16 Трисомия 17 Трисомия 19 Трисомия 20 Трисомия 22 Другие анеуплоидии
	В расширенную панель, помимо всех хромосомных анеуплоидий, в целях скрининга также включено исследование делеционных/дупликационных синдромов.  В рамках скрининга оцениваются делеционные/дупликационные синдромы размером ≥ 7 Мб.  Список делеционных/дупликационных синдромов, оцениваемых в скрининговых целях, приведён справа. Примечание: при выявлении изменения размером более 7 Мб, отличного от перечисленных в таблице, оно будет указано в отчёте.
	Во время беременности фрагменты ДНК плода, преимущественно ДНК плаценты, попадают в кровоток матери. Начиная с 10-й недели беременности мы можем анализировать эту фетальную ДНК, поступающую в кровоток матери, с помощью метода BabySEQ NIPT.
	Плацента
	Кровь матери
	ДНК матери Свободная фетальная ДНК (cfDNA)
	Адрес: ул. Мукими, 98A, 100115, Ташкент, Узбекистан Тел: +998 78 113 6 436 Веб-сайт: www.intergen.com.tr E-mail: info@intergenuz.com




