Ablauf

Patientin wiinscht den Harmony® Test

Genetische Beratung durch die Frauenérztin/den Frauenarzt
oder eine Humangenetikerin/einen Humangenetiker

Blutabnahme

Ausfillen des Anforderungsscheins durch
die Arztin/den Arzt und die Patientin

Versand der Probe

Testdurchfiihrung

Analyse der Daten und Befunderstellung

Versand des Befunds zur Arztpraxis

Einzug der Kosten (nur bei erfolgreich durchgefiihrtem Test)
vom Konto der Patientin sowie Versand des Zahlungsbelegs

Befundmitteilung an die Patientin durch die Arztpraxis
inklusive genetischer Beratung

Weitere Informationen erhalten Sie auf unserer
Website unter www.humangenetik-tuebingen.de/
praenataldiagnostik

Das Zentrum fiir Humangenetik

Seit 2010 unterstlitzen wir Patientinnen und Patienten sowie
Arztinnen und Arzte dabei, genetische Fragestellungen zu
kldren. Unser interdisziplindres Team mit inzwischen Uber 150
Mitarbeiterinnen und Mitarbeitern ist spezialisiert auf die Diagnostik
genetischer Erkrankungen.

Das Zentrum flr Humangenetik Tiibingen bietet alle relevanten
pranatalen genetischen Untersuchungen an. Je nach Fragestellung
kommen die modernsten Sequenziertechnologien sowie Microarrays
oder MLPA-Untersuchungen zum Einsatz. Unser kompetentes
Beraterteam unterstitzt Sie bei allen Fragen rund um genetische
Diagnostik. Wir freuen uns auf Ihre Anfrage.
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harmony

PRENATAL TEST

Hochempfindlicher Test zum Nachweis kindlicher
Chromosomenstorungen im mutterlichen Blut

Informationen fiir werdende Eltern

Kosten und Varianten

Der Harmony® Test steht lhnen in zwei Varianten mit zwei
Zusatzoptionen zur Verfligung.

Varianten
Trisomie 21 169 EUR

Trisomie 21, 18,13" 199 EUR

Zusatzoptionen

X/Y-chromosomale

i 69 EUR
Stérungen **

Geschlechtsbestimmung 19 EUR

Die Preise sind nur gliltig fiir Deutschland und kénneninanderen Léndern variieren.
Bitte beachten Sie, dass Ihre Arztin oder Ihr Arzt Leistungen in Zusammenhang
mitdem Testerbringen kann (z. B. Beratung, Blutabnahme). Die dafiiranfallenden
Kosten kénnen Sie vorab erfragen. Die Geschlechtsmitteilung erfolgt aufgrund
des Gendiagnostikgesetzes ab SSW 14+0 (p.m.).

* Unter bestimmten Voraussetzungen Erstattung durch gesetzliche Kranken-
kassen.

**Monosomie X, Klinefelter-Syndrom, Triple-X-Syndrom, XYY- und XXYY-
Syndrom.



Was ist der Harmony” Test?

Der Harmony® Test ist eine nicht-invasive Methode zur Erkennung
von bestimmten Chromosomenstérungen beim ungeborenen
Kind. Wahrend der Schwangerschaft werden DNA-Bruchstlicke aus
dem Mutterkuchen (Plazenta) in das mtterliche Blut abgegeben.
DerHarmony® Test untersucht diese freien DNA-Bruchstiicke, um das
Risiko zu ermitteln, mit dem das Kind an einer Trisomie 21, Trisomie
18, Trisomie 13 oder einer Stérung der Geschlechtschromosomen
(X/Y) erkranktist. Es handelt sich um einen friihen und zuverldssigen
vorgeburtlichen Test (NIPT, nicht-invasiver Pranataltest), welcher
ab der Schwangerschaftswoche 10+0 aus dem Blut der Mutter
durchgeflhrt werden kann.

Im Normalfall ist die Erbinformation beim Menschen auf
23 Chromosomenpaaren gespeichert. Eine Trisomie ist eine
Chromosomenstorung, die darin besteht, dass ein bestimmtes
Chromosom dreifach statt zweifach vorliegt.

Die Trisomie 21 ist die hdufigste Trisomie. Sie kommt bei etwa
einem von 830 Neugeborenen vor. Eine Trisomie 21 fihrt zum
sogenannten ,Down-Syndrom*, das sowohl schwache bis méRige
geistige Behinderungals auch andere Erkrankungen, wie angeborene
Herzfehler, verursachen kann. Die mittlere Lebenserwartung eines
Betroffenen betragt heute ca. 60 Jahre. Die Wahrscheinlichkeit des
Auftretens héngt stark vom Alter der Mutter ab.

Eine weitere relativ hdufige Trisomie ist die Trisomie 18.
Diese verursacht das sogenannte ,Edwards-Syndrom*. Diese
Trisomie kommt bei etwa einem von 5.000 Neugeborenen vor.
Die Trisomie 13 (,Patau-Syndrom*) betrifft etwa eines von
16.000 Neugeborenen. Beide Trisomien sind mit einer hohen
Fehlgeburtsrate verbunden. Betroffene Kinder haben fast immer
mehrere Erkrankungen gleichzeitig, unter anderem meist schwere
Herzfehler. Ihre Lebenserwartung liegt bei wenigen Monaten, und
sie Uberleben nur selten das erste Lebensjahr. Das Risiko fir beide
Trisomien ist ebenfalls stark vom Alter der Mutter abhéngig.

Was ist die zellfreie kindliche DNA?

Aus der Plazenta (Mutterkuchen) geht DNA des ungeborenen Kindes
in das mutterliche Blut Gber und kann mit dem Harmony* Test auf
Chromosomenstérungen untersucht werden. Der Anteil zellfreier
kindlicher DNA an der Menge freier DNA im mitterlichen Blut betragt
durchschnittlich ca. 10%.

Plazenta Mitterlicher
Blutkreislauf

il Fetale DNA
=@ Miltterliche DNA

Der Harmony” Testim Vergleich zu anderen
vorgeburtlichen Untersuchungsmethoden

Der Harmony’ Test birgt im Gegensatz zu invasiven Methoden kein
Fehlgeburtsrisiko. Dabei ist seine Aussagekraft insbesondere fiir die
Trisomie21 umein Vielfacheshoheralsz. B. beim Ersttrimesterscreening
(Ultraschall + Hormonanalyse). Er kann jedoch eine ausfihrliche
Ultraschalluntersuchung, bei der strukturelle Verdnderungen des
ungeborenen Kindes erkannt werden, nicht ersetzen.

Fehlgeburts-  Erkennungs-

Untersuchungsart
. risiko rate
/& harmony T21 | 99:3%
PRENATAL TEST
0% T8 | 974%
Analyse fetaler DNA -
) im Blut der Mutter T13 | 93,8%
Nicht-
invasiv

T21 85-90%

+ |-
@ 0% T18 | ca.95%

T13 ca.95%

Ersttrimesterscreening

T21 | Nahezu 100%
Invasiv 0,1%  T18 | Nahezu 100%

Chorionzottenbiopsie T13 | Nahezu 100%
Amniozentese

Qualitatsmerkmale des Harmony’ Tests

Hohe Erkennungsrate
99,3% Erkennungsrate fir die Trisomie 21 in publizierten Studien™

Kaum ein anderes NIPT-Verfahren ist so intensiv in Studien unter-
sucht worden wie der Harmony* Test 2. Fasst man die wichtigsten
publizierten Studien zusammen, erreicht der Harmony” Test fir die
Trisomie 21 eine Erkennungsrate von Uber 99,3%. (Trisomie 18:
97,4%, Trisomie 13: 93,8 %) .

Niedrige Falsch-Positiv-Rate

nur 0,04 % fir die Trisomie 21 %

In einer grofien studientbergreifenden Analyse®™ konnten in
einem unselektierten Patientenkollektiv exakte Daten (ber
die Falsch-Positiv-Rate des Harmony® Tests ermittelt werden.
Die Falsch-Positiv-Rate bei (ber 23.155 Schwangeren fir die
Trisomie 21 liegt bei 0,04% (Trisomie 13 und Trisomie 18:
je 0,02%) und damit etwa 125-fach niedriger als beim Ersttrimester-
screening, welches eine Falsch-Positiv-Rate von ca. 5% aufweist.

Schnelle Ergebnisiibermittlung
in durchschnittlich 3 Arbeitstagen

Der Harmony® Test zeichnet sich aufgrund seiner einzigartigen
Technologie durch eine kurze Analysedauer aus. Nach Eintreffen der
Blutprobe liegt das Ergebnis in der Regel in 2—-4 Arbeitstagen vor.

Hochqualifiziertes Team

aus Arzten und Naturwissenschaftlern

Fir die Befundinterpretation und die Beratung vereint das Zentrum
flir Humangenetik ein Team von qualifizierten Facharzt*innen und
Naturwissenschaftlern.

Anwendungsgebiete

Der Harmony" Test kann bei Einlings- und Zwillingsschwanger-
schaften, auch nach In-vitro-Befruchtung (IVF) und Eizellspende,
durchgefiihrt werden. Im Falle einer Eizellspende ist die Angabe auf
dem Anforderungsformulareine Voraussetzung, um ein Testergebnis
erzielen zu kénnen. Die optionale Geschlechtsbestimmung durch
den Harmony" Test erfolgt durch die Erkennung von Sequenzen
des Y-Chromosoms. Sind diese im mutterlichen Blut nachweisbar,
zeigt dies, dass der Fetus ménnlich ist (bei Zwillingen mindestens
ein Fetus).

Mehr als Vanishing

Einling  Zwillinge , i Feten Twin

Trisomie 21 N2 v X X
Trisomie 21,18, 13 N 4 X X
Trisomie 21,18, 13

und X/Y-Analyse* v/ X X X
Geschlechtsbestimmung N4 N4 X X

“Monosomie X, Klinefelter-, Triple-X-, XYY- und XXYY-Syndrom.
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