
7

OPȚIUNI DE TESTARE
BASIC STANDARD PLUS PRO PREMIUM

CELE MAI FRECVENTE TRISOMII

Sindromul Down (trisomia 21)

Sindromul Edwards (trisomia 18)

Sindromul Patau (trisomia 13)

ANEUPLIOIDII ALE CROMOZOMILOR SEXUALI

Sindromul Turner (monosomia X)

Sindromul Klinefelter (trisomia XXY)

Sindromul triplu X (trisomia XXX)

Sindromul Jacobs (sindromul XYY)

TOATE CELELALTE ANEUPLOIDII AUTOZOMALE

Trisomia 9, 16, 22

16 alte trisomii*

22 de monosomii*

DELEȚII/DUPLICAȚII 

60 de sindroame

92 de sindroame

Alte microdeleții/duplicații*

AFECȚIUNI MONOGENICE

202 afecțiuni cu monogenice

GEMENI**

IDENTIFICAREA SEXULUI***

* În cazul în care pacientul alege descoperiri incidentale. Constatările incidentale includ toate celelalte deleții și duplicații mai mari de 5 M perechi de baze. În cazul 
pachetului Pro 92, sunt raportate sindroame peste 3 M perechi de baze.
** Pentru sarcinile gemelare, pachetul Pro este disponibil fără aneuploidii ale cromozomilor sexuali.
*** Detectarea cromozomului Y pentru sarcinile gemelare.

Pachete extinse 
Toate pachetele NIPT by GenePlanet pot fi extinse cu analize suplimentare efectuate din aceeași probă de sânge.

CF & SMA Carrier 
Testul de purtător pentru fibroza chistică (CF) și atrofia musculară spinală (SMA) este un test de screening care verifică dacă 

un pacient este purtător de variante genetice specifice pentru cele două boli. Acestea sunt tulburări ereditare recesive pot 

fi transmise fătului dacă ambii părinți sunt purtători ai variantei patogene în cadrul aceleiași gene.

NIPT Rh 
Testul NIPT Rh este un test de screening pentru pacientele cu RhD negativ. Acesta verifică statusul RhD al fătului încă din 

săptămâna 10 de sarcină. Dacă testul NIPT Rh nu indică niciun risc, femeia poate evita tratamentul cu profilaxie anti-D. 

Cu toate acestea, dacă testul prezintă un risc, aceste informații sunt esențiale pentru a gestiona eficient sarcina și a lua 

măsurile de precauție adecvate.


