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PANORAMA™

Ett nytt icke-invasivt test for detektion av
fetala kromosomavvikelser i moderns blod

Barbara Usener, specialistlakare klinisk kemi, Unilabs AB Skévde
Eva Arkblad, sjukhusgenetiker, Unilabs AB Skévde

Bakgrund

"Panorama™" - Testet &r ett nytt tillforlitligt prenatal-test
dar det med hjélp av ett blodprov fran modern med hog
sensitivitet och specificitet detekteras de vanligaste
kromosomavvikelserna hos fostret (Trisomi 21, 18, 13,
Monosomi X samt Triploidi). Unilabs erbjuder testet i sam-
arbete med Natera.

Panorama™ — Screeningen bygger pa fetalt cellfritt DNA
som finns i moderns blod relativt tidigt efter implantationen
av blastocysten i livmodern (se bild 1). Detta ar kant sedan
1997, men nu anvands en teknologi som kallas “next
generation sequencing” som gor det majligt att utnyttja
fetalt cellfritt DNA i moderns blod i en rutinanalys.
Analysen ar icke-invasiv och utgér saledes ingen risk for
fostret (i motsats till ett fostervattensprov/amniocentes
eller ett moderkaksprov/chorionvilli prov, som alltid inne-
bar en abortrisk upp till 1%).

Inom ett Panorama™-test analyseras ca 20.000 single
nucleotid polymorphismer (SNP), som sedan behandlas i
dataprogrammet NATUS for att fa fram ett hogsensitivt
och hogspecifikt resultat. For att sakerstélla en hog kva-
litetsniva har foretaget Natera under valideringsperioden
analyserat mer an 1000 fall med Panorama™-testet och
jamfort resultaten med andra kommersiella test.

Barnets DNA i moderns blod
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p@a Fetalt cellfritt DNA
»@a Maternellt cellfritt DNA

Bild 1: fetal DNA i moderns blod harstammar till storsta
delen fran placentan.

Anvandningsomrade fér Panorama™?

Testet ar lamplig for alla gravida kvinnor med hog risk
for en kromosomavvikelse eller med ett positiv KUB-test
(dock normal nackuppklarning, se nedan). Panorama™-
testet validerades aven for gravida med lag risk for
kromosomanomalier och visade d& samma resultat som i
hogrisk-gruppen (sensitivitet >99 %, specificitet >99 %).

Alla patienter ska erbjudas information om for- och nack-
delar av analysen, samt konsekvenser och kostnader.
Testet far enbart genomféras efter information och god-
kannande av patienten. Alla undersokningar é&r frivilliga
och patienten tar sjalv stallning om man vill géra under-
sokningen.

For alla patientfall berdknas ett individuellt anpassad
resultat i Panorama™ baserat pa testresultaten samt
patientens alder, vilket leder till en tillforlitlig utgangs-
punkt for vidare beslutstagning.
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Bild 2: Panorama™ metoden ger ett individuellt beraknad resultat.

Na&r kan Panorama™ inte genomféras?

e Vid mer an 1 fetus (aktuell eller tidigare i graviditeten)
e Efter 4ggdonation

e Efter stamcellstransplantation (av den gravida kvinnan)

N&r &r Panorama™ inte lampligt?

e Vid abnormal nackuppklarning (risk for anomalier som
inte upptacks med Panorama™, varfér annan diagnostik
rekommenderas).

¢ Vid abnormal ultraljudundersdkning som tyder pa fetala
awvikelser som inte har samband med en kromosomav-
vikelse. Panorama™-testet ersatter inte en ultraljudunder-
sokning.
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Fortsattning fran sid 1

Aven om risken for ett falsk-positivt resultat &r liten, bér alla
positiva resultat bekraftas med traditionell fosterdiagnostik,
foretradesvis amniocentes, innan det tas nagra beslut.

| mindre dn 0,01% av alla fall leder en mosaicism, som &r
begransad till placentan, till ett falsk-positivt resultat.

PROVTAGNING

Anvand alltid det speciella provtagningskitet, som saker-

stéller provets stabilitet.

FAKTATABELL

Panorama™ (Unilabs/Natera)

Graviditetsvecka

Fran graviditetsvecka 9+0

Fetal/maternal DNA kvot (fetal fraktion)

>4% kravs for tolkningsbart resultat

Tillampad riskgrupp

Hogrisk och lagriskgrupp

o o
Trisomi 21 (Down-Syndrom) épe)gzli?i\élitti i 3302
L o
Trisomi 18 (Edwards-Syndrom) gggili?i\::liii i gg 0;0
(o]
L o
Trisomi 13 (Patau-Syndrom) éggzli?i\éliii Z gg (;Z
Sensitivitet > 92%
45,X (Tumner-Syndrom) Specificitet >99 °2>
Triploidi Sensitivitet >99%
P Specificitet >99%
Svarstid 2 — 3 veckor

Ej tolkningsbart resultat pga
lag fetal fraktion

5,4% (inkl. 45, X), majoriteten tolkningsbara efter
omprovtagning.
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