» Einfach
» Sicher
» Treffsicher

flr Sie und lhre Schwangerschaft.

Der Harmony™ Pranatal-Test ist ein friher und
zuverlassiger Test fur die Erkennung einer Trisomie 21
(Down-Syndrom) und anderer Chromosomenstdrungen.
Mit dem Test kénnen auch das fetale Geschlecht und
Erkrankungen der Geschlechtschromosomen (X, Y)
ermittelt werden. Dieses darf Ihnen nach deutschem
Recht jedoch erst nach der 12. Schwangerschaftswoche
mitgeteilt werden. Sie haben auBerdem das Recht, das
Geschlecht nicht zu erfahren.
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Der Harmony Pranatal-Test wurde als Labortestdienstleistung
entwickelt und wird von Ariosa Diagnostics, einem CLIA-zugelassenen,
CAP-akkreditierten klinischen Labor in den USA durchgefihrt.
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Ha rmony-

PRENATAL TEST

Ein einfacher, sicherer Bluttest, der
zuverlassige Ergebnisse liefert

Ein nicht-invasiver Test zur Risikoermitt-
lung von Chromosomenstérungen

wie Trisomie 21 (Down-Syndrom), mit
der Méglichkeit, auch Geschlechts-
chromosomale Erkrankungen (X, Y)

zu erkennen.

Fragen Sie lhren Arzt

Die folgenden Informationen sollen Sie mit dem
Harmony Pranatal-Test vertraut machen. Sprechen
Sie mit Ihrem Arzt, bevor Sie entscheiden, ob der
Harmony Pranatal-Test fUr Sie geeignet ist.



Was ist eine Trisomie?

Der Mensch besitzt 23 Chromosomenpaare, bei denen es sich um
DNA-Strange und Proteine handelt, die genetische Informationen
enthalten. Eine Trisomie ist eine Chromosomenstérung, die darin
besteht, daB ein bestimmtes Chromosom dreifach statt normalerweise
zweifach vorliegt.

Die Trisomie 21 ist auf eine zusétzliche Kopie des Chromosoms 21
zurlckzuflhren und ist die haufigste Form einer Trisomie bei Geburt.
Eine Trisomie 21 fuhrt zum sog. ,Down-Syndrom”, das mit einer
schwachen bis maBigen geistigen Behinderung verbunden ist und
zudem andere Erkrankungen wie angeborene Herzfehler verursachen
kann. Eine Trisomie 21 kommt bei etwa 1 von 740 Neugeborenen vor.'
Die Wahrscheinlichkeit des Auftretens hangt stark vom Alter der Mutter
ab: So betragt das Risiko flir eine Trisomie 21 bei einer 20-Jahrigen in
der 13. SSW ca. 1:1050, wahrend dieses Risiko bei einer 40-Jahrigen
bei etwa 1:70 liegt.

Die Trisomie 18 ist auf eine zusétzliche Kopie des Chromosoms 18
zurlickzufUhren. Eine Trisomie 18 verursacht das ,Edwards-Syndrom”
und ist mit einer hohen Fehlgeburtsrate verbunden. Kinder, die mit dem
Edwards-Syndrom geboren werden, leiden typischerweise an mehreren
Erkrankungen gleichzeitig und haben eine Lebenserwartung von meist
nur wenigen Monaten. Nach Schatzungen kommt das Edwards-
Syndrom bei etwa 1 von 5.000 Neugeborenen vor.?

Auch das Risiko fur eine Trisomie 18 (und 13, siehe unten) ist stark vom
Alter der Mutter abhangig.

Die Trisomie 13 ist auf eine zusétzliche Kopie des Chromosoms 13
zurlickzufUhren. Eine Trisomie 13 verursacht das ,Patau-Syndrom®,
das ebenfalls mit einer hohen Fehlgeburtsrate verbunden ist. Kinder,
die mit Trisomie 13 geboren werden, leiden in der Regel an schweren
angeborenen Herzfehlern und anderen Erkrankungen. Sie Uberleben
nur selten das erste Lebensjahr. Nach Schatzungen kommt eine
Trisomie 13 im Durchschnitt bei etwa 1 von 16.000 Neugeborenen vor.®

Erkrankungen der Geschlechtschromosomen. Die
Geschlechtschromosomen (X und Y) bestimmen, ob wir méannlich

oder weiblich sind. Erkrankungen der X- und Y-Chromosomen treten
auf, wenn es eine fehlende, zusétzliche oder unvollstandige Kopie

eines Geschlechtschromosoms gibt. Mit dem X,Y-Harmony-Test kann
das Risiko flr XXX, XYY, XXYY, XXY (Klinefelter Syndrom) und flr
Monosomie X (Turner-Syndrom) ermittelt werden. Der Auspréagungsgrad
dieser Erkrankungen ist sehr unterschiedlich. Die meisten

Betroffenen leiden, wenn Uberhaupt, unter leichten physischen oder
Verhaltensbeeintrachtigungen.*®

Wenn Sie daran interessiert sind, diesen zusétzlichen Test auf Stérungen
der Geschlechtschromosomen durchzufihren, sprechen Sie bitte mit
lhrem Arzt, um festzustellen, ob der Test flr Sie geeignet ist.

Welche Auskunft gibt der Harmony

Pranatal-Test mir und meinem Arzt?
Der Harmony Prénatal-Test stellt das Risiko fur eine Trisomie Ihres
ungeborenen Kindes fest, indem die relative Anzahl der Chromosomen
im mUtterlichen Blut ermittelt wird. Mit dem Harmony-Test wird das
Risiko der Trisomien 21, 18 und 13 beim Fétus bewertet. Dabei kdnnen
jedoch nicht alle fetalen Anomalien ausgeschlossen werden.

Was kann der Harmony-Test nicht? Der Harmony-Test kann
insbesondere eine ausfuhrliche Ultraschalluntersuchung, bei der
strukturelle Veranderungen beim ungeborenen Kind erkannt werden
kénnen, nicht ersetzen. Der Harmony-Test erkennt auch keine sonstigen
Erbkrankheiten wie z. B. Mukoviszidose o. A.

Mit diesem Test kdnnen auch keine sog. Chromosomen-Mosaike,
teilweise Trisomien oder Translokationen erkannt werden.

Inwiefern unterscheidet sich der
Harmony Pranatal-Test von anderen
pranatalen Tests?

Der Harmony Pranatal-Test basiert auf den neuesten Erkenntnissen
bei nicht-invasiven pranatalen Untersuchungen. Es handelt sich um
einen einfachen und sicheren Bluttest, der in einer Vielzahl von Studien
zuverlassig das Risiko bestimmter fetaler Trisomien festgestellt hat.®

Bei anderen Screening-Tests, wie beispielsweise Blutserumtests

und Ultraschall, die zwar auch nicht-invasiv sind, betragt die Rate

falsch positiver Ergebnisse bis zu 5 %. Gleichzeitig werden, je nach
Testverfahren, 5 — 15 % einer fetalen Trisomie 21 nicht erkannt.” Solche
Tests kdnnen u.U. falschlicherweise ein positives (auffalliges) Ergebnis flr
eine fetale Trisomie hervorbringen, obwohl dieses in Wirklichkeit negativ
(unauffallig) ist (falsch positives Ergebnis). Diese Tests kénnen auch
ergeben, dass keine fetale Trisomie vorliegt, obwohl diese in Wirklichkeit
besteht (falsch negatives Ergebnis). Die Raten flr falsch positive und
falsch negative Ergebnisse liegen beim Harmony Test wesentlich niedriger
als bei den bisherigen nicht-invasiven Tests, die nicht auf dem Nachweis
fetaler DNA beruhen.

Der Harmony Pranatal-Test
weist > 99 % der Falle einer

fetalen Trisomie 21 bei < 0,1 %
Falsch-Positivrate nach.®

Dennoch betragt auch die Erkennungsrate des Harmony-Tests

nicht 100%, weswegen der Test als Screening-Test und nicht als
diagnostischer Test eingestuft wird. Ein positives Ergebnis sollte
daher immer mit einer zweiten, diagnostischen, invasiven Methode
(Chorionzottenbiopsie oder Amniocentese = Fruchtwasserpunktion)
bestétigt werden. Auch falsch-negative Ergebnisse kénnen
vorkommen. Dies ist insbesondere fur die Trisomie 13 der Fall, von
der nach derzeitigem Stand mit dem Harmony-Test nur etwa 8 von 10
Fallen erkannt werden. Auch bei Zwillingsschwangerschaften muss
mit einer eingeschrankten Erkennungsrate gerechnet werden. Exakte
wissenschaftliche Daten liegen flr Zwillingsschwangerschaften derzeit
noch nicht vor (Stand 6/2013).

Diagnostische Testverfahren wie die Fruchtwasseruntersuchung oder
die Chorionzottenbiopsie sind —bezogen auf das Ergebnis- sichere
Nachweismethoden flr fetale Trisomien. Hierbei handelt es sich jedoch
um invasive Untersuchungen, die Risiken wie z.B. das einer Fehlgeburt
mit sich bringen.®

Bei wem kann der Harmony
Pranatal-Test durchgefiihrt werden?

Der Harmony Pranatal-Test kann bei Frauen durchgefiihrt

werden, die sich mindestens in der 11. Schwangerschaftswoche
befinden. Der Harmony Test kann neuerdings auch bei allen
Einlingsschwangerschaften durchgeflhrt werden, die durch In-
vitro-Befruchtung (IVF) entstanden sind, unabhéngig davon, ob eine
Eizellspende vorliegt oder nicht. Proben von schwangeren Frauen
mit spontan gezeugten Zwillingen oder Zwillingsschangerschaften
nach homologem IVF (mit eigenen Eizellen), werden ebenfalls
akzeptiert. Wie oben angemerkt, ist die Erkennungsrate bei
Zwillingsschwangerschaften vermutlich nicht so hoch wie bei
Einlingen.

Bitte wenden Sie sich an |hr arztliches Betreuungsteam, wenn Sie
noch weitere Fragen zum Harmony Préanatal-Test haben.

Weitere Informationen finden Sie auch unter
www.labor-enders.de/harmony
www.harmonytest.com

www.twitter.com/HarmonyPrenatal
www.facebook.com/HarmonyPrenatal




