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Ca usa importar

‘di malformazioni
congenite e ritardo
psicomotorio sono
alcune anomalie
cromosomiche e

sindromi genetiche
che generano
bambini affetti con

una frequenza fra
1/900 e 1/10000
nati
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Il DNA fetale é

oresente nel
gue.materno a
ire dalla 10

dalla placenta che
perde le sue
cellule morte nel
Sangue materno
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larmen | ) Prenatalsafe
neoDona’

Certitude for you

NIPT total 2013-2015 False positive rate/specificity 0.09% 0.13% 0.13%

False neg. /detection rate

a non e un test diagnostico essendo esequito su DNA

ia materno che fetale presentesnel sangue della donna.
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Trisomy 21 Trisomy 18 Trisomy 13 SCA Rare Trisomies
(n=7048) (n=7048) (n=7048) (n=7048) (n=7048) (n=7048)

True Positive 6 20 8 6
False Positive 1 0 1 10 4 B
True Negative 6989 7039 7041 7018 7036 7037
False Negative 0 0 0 0 0 0
s 100.00% 100.00% 100.00% 100.00% 100.00% 100.00%
Sensitivity (95% CI)  (938496.100.00%)  (66.37%- 100.00%)  (54.07%-100.00%)  (83.16%- 100.00%)  (63.06%-100.00%)  (54.07%- 100.00%)
8 99.99% 100.00% 99.99% 99.86% 99.94% 99.93%
Specificity (95% C1)  (99920,-100.00%) ~ (99.95%-100.00%)  (99.92%-100.00%)  (99.74%-99.93%)  (99.85%-99.98%)  (99.83%-99.98%)
PPV (95% CI) 98.31% 100.00% 85.71% 66.67% 66.67% 54.55%
(9091%-99.96%)  (66.37%-10000%)  (42.13%-99.64%)  (47.19%-8271%)  (34.89%-90.08%)  (23.38%- 83.25%)
NPV (95% CI) 100.00% 100.00% 100.00% 100,00% 100,00% 100,00%

(99.95%- 100.00%)  (99.95% - 100.00%)  (99.95% to 100.00%) (99.95%-'100.00%) (99.95%-‘100.00%) (99.95% - 100.00%)

2 anomalie strutturali. Non hanno ancora validazione

ifficiale. Il PrenatalsafeKaryo (Genoma Roma) mostra
pecificita del 55% per le anomalie rare di stuttura.
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La analisi del DNA
della gestante e in ;i cistica portatori 1/25 nati 1/2500

Atrofia muscolare spinale 1/50 1/10000
. Sordita NS 1/35 3% popol

Ritardo mentale FRAXA 1/260 1/1250M 1/2000F

Autosomal Recessive

dizione di
trice sana

ttiva il controllo
uccessivo sl
ofo
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Cronologia delle indagini fetali non invasive
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QL esta oresentazione non sosti
obbligatoria consulenza genetica:
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