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UTo Takoe BabySEQ?

BabySEQ — 310 MeToa, HEMHBA3MBHOIO MpeHaTanbHOro TectnpoBaHma (NIPT), ncnonbsytowmm
CKPUHWHI HOBOTO MOKOMEHUA A9 BbIFBNEHMA Y N104a XPOMOCOMHbIX aHOManum No Yncny v
CUHOPOMOB, CBA3aHHbIX C MUKpPOAEeNeLMaMmn/MUKpoaynimkaumamm, 6e3 HeobxoaMMocT nposeaeHmna
MHBa3MBHbIX NpoLenyp, HeCyLLMX pUCKK. B HacTosdLwee BpeMs TeCTbl, BbIMONTHAEMblIE METOLOM
«MOSTHOFEHOMHOIO CEKBEHMPOBaHMA» (Whole genome sequencing), Takme Kak BabySEQ, cumnTatoTtca
Hambonee TOYHbIMU ONA CKPUHUHIA 3TUX COCTOAHUM. TecT BabySEQ, pa3paboTaHHbIM U
aHanusupyeMmbl (Bktodas 6ruonHdGopMaTMyecKme UCCnefoBaHsa) B HalLeM LieHTpe, npeanaraeT ase
oTAeNbHblE NaHeNM No XPOMOCOMHbIM HapyLUEeHUAM — B 3aBMCUMOCTU OT BaLLMX NPEANOYTEHUN.

UTto Takoe BabySEQ XL?

TecT BabySEQ XL npeanaraeT pacllMpeHHyo NaHenb, KoTopas nccrieagyeT BCe XPOMOCOMHble
aHoManuu y nnofa. Kpome Toro, oH BKItOYaeT CKPUHUHE 6onee Yem Ha 1 000 3aboneBaHniny o60ux
poauTenewn. MNakeT BKOYaeT:

¢ PacwmnpeHHaa naHenb BabySEQ ona nnoga

e Y 060UX poauTenemn: noHoe ak3oMHoe cekBeHmnpoBaHue (WES) ona BbIaBNeHUA COCTOAHMIN

BbICOKOIO PMCKa CO 3HAUYMMOM 3a60/1€BAEMOCTbIO M CMEPTHOCTbLIO

o [lononHumtenbHo: MLPA-TecTUpoBaHMe Ha BPOXAOEHHYIO rMNepnaasnio HagnovyeyYHMKOB

e Y MaTepu: aHanm3 ymcnia noBTopoB Fragile X

B paMKax aTow paclMpeHHOM NaHenm Mbl oLleHMBaeM pUCK 3aboneBaHMIM y Nnoaa, Uccrnenys Bce
XPOMOCOMbI U MpoBepsas MUKpoaeneLmn/aynnmkaummn. Kpome Toro, y o6oMx poaunTenen npoBoamTca
LIMpOKOoe reHeTuyeckoe obcriefoBaHue g onpeneneHns HocutebcTea 6onee yem rno 1000
3aboneBaHuaM. Ecnu y nnopa 6yaeT BbigBNEH PUCK, 06 3ToOM ByayT MponHOOPMUPOBaHbI U
KIVHWLUCT, U CeMbS, @ NMPW HEOOXOAMMOCTM MO pe3ysbTaTaM 6yayT 3an1aHMpPoBaHbl 4OMONHUTENbHbIE
ncecrenoBaHua.

[na gaHHOro TecTa, MoXanymcTa, BO3bMUTe OHY NPOOMPKY KPOBK Yy OTLA B MPOBUPKY ¢ droneToBomn
KPbILLKOM 1 0fHY NPOoBUPKY KPOBU Y MaTepu B Mpobupky BabySEQ, npegocTaBneHHyto intergen.

OdononHutenbHaga onnaTa He HOTpe6yech 3a nobble rnocrnenyruwmne nccnegoBaHmM4d, BbllnoJiIHAeMble Y
nnoda Ha OCHOBaAaHUMKW pe3y/ibTaToB AaHHOIo TecCTa.

B
' P
LleHTp OnarHocTnku
INT GEN [eHeTUYecKmnx ED
3aboneBaHun INTERNATIONAL
Y36eKuncTaH

intergen 1 Aysmed ABNSIOTCA MECTHBIMW U aAMUHUCTPATUBHbBIMU
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	Что такое BabySEQ? BabySEQ — это метод неинвазивного пренатального тестирования (NIPT), использующий скрининг нового поколения для выявления у плода хромосомных аномалий по числу и синдромов, связанных с микроделециями/микродупликациями, без необходимости проведения инвазивных процедур, несущих риски. В настоящее время тесты, выполняемые методом «полногеномного секвенирования» (whole genome sequencing), такие как BabySEQ, считаются наиболее точными для скрининга этих состояний. Тест BabySEQ, разработанный и анализируемый (включая биоинформатические исследования) в нашем центре, предлагает две отдельные панели по хромосомным нарушениям — в зависимости от ваших предпочтений.
	Что такое BabySEQ XL? Тест BabySEQ XL предлагает расширенную панель, которая исследует все хромосомные аномалии у плода. Кроме того, он включает скрининг более чем на 1 000 заболеваний у обоих родителей. Пакет включает:
	Расширенная панель BabySEQ для плода
	У обоих родителей: полное экзомное секвенирование (WES) для выявления состояний высокого риска со значимой заболеваемостью и смертностью
	Дополнительно: MLPA-тестирование на врождённую гиперплазию надпочечников
	У матери: анализ числа повторов Fragile X
	В рамках этой расширенной панели мы оцениваем риск заболеваний у плода, исследуя все хромосомы и проверяя микроделеции/дупликации. Кроме того, у обоих родителей проводится широкое генетическое обследование для определения носительства более чем по 1 000 заболеваниям. Если у плода будет выявлен риск, об этом будут проинформированы и клиницист, и семья, а при необходимости по результатам будут запланированы дополнительные исследования.
	Для данного теста, пожалуйста, возьмите одну пробирку крови у отца в пробирку с фиолетовой крышкой и одну пробирку крови у матери в пробирку BabySEQ, предоставленную İntergen.
	Дополнительная оплата не потребуется за любые последующие исследования, выполняемые у плода на основании результатов данного теста.
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