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 Streszczenie    
NIFTY (Noninvasive Fetal Trisomy test) jest nieinwazyjnym testem prenatalnym, który służy do diagnostyki trisomii 
u płodu. Test opiera się na analizie DNA płodu (cffDNA) obecnego w osoczu i surowicy kobiety ciężarnej. W chwili 
obecnej umożliwia wykrycie u płodu trisomii chromosomów 13, 18, 21, X i Y oraz monosomii chromosomu X. 
Wyniki nieprawidłowe uzyskane za pomocą testu NIFTY wciąż jeszcze muszą być weryfikowane przy użyciu innych 
technik diagnostycznych, niemniej czułość testu dla trisomii 21 ocenia się na 99%, dla trisomii 18 na 97% a trisomii 
13 na 79%, zaś odsetek wyników fałszywie dodatnich dla wszystkich badanych trisomii i monosomii X mieści się 
poniżej 1%. Obecnie NIFTY jest dostępny w Polsce odpłatnie, stosowany, jako dobre badanie przesiewowe dla 
trisomii, które wykonuje się obok badania USG i testów biochemicznych, w przypadku niepokoju pacjentki, a także 
w sytuacji, gdy pacjentka nie decyduje się na wykonanie diagnostyki inwazyjnej. 

Czułość i  specyficzność NIFTY zapewne będą ulegały poprawie w  miarę doskonalenia metody oraz 
przeprowadzenia badań na dostatecznie dużej grupie pacjentek, dlatego test ten w  niedalekiej przyszłości ma 
szansę stać się podstawowym testem diagnostycznym dla najczęstszych trisomii, pozwalającym na rezygnację 
z badań inwazyjnych zlecanych w tym kierunku.

Z dużym prawdopodobieństwem cffDNA uzyskiwany z surowicy kobiety ciężarnej będzie także wykorzystywane w 
diagnostyce zmian strukturalnych i genowych u płodu.

Celem pracy jest przedstawienie nowej metody diagnostycznej.
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 Abstract
NIFTY (Non-invasive Fetal Trisomy Test) is a non-invasive prenatal test which is used for diagnosing fetal trisomy. 
The test is based on the analysis of cell free fetal DNA (cffDNA) present in the plasma and serum of a pregnant 
woman. NIFTY allows to detect fetal trisomy of chromosomes 13, 18, 21, X and Y and also X monosomy. Abnormal 
NIFTY results still need to be verified using other diagnostic techniques. However, the sensitivity of NIFTY for triso-
my 21, 18 and 13 is estimated at 99%, 97% and 79% respectively, with false positive rate for all examined trisomies 
and X monosomy of <1%. 

NIFTY is currently available in Poland as a commercial service, used as a good screening test for common trisomies 
(apart from ultrasound and biochemical tests) in the case of patient anxiety, and in situation when the patient does 
not consent to invasive prenatal diagnostic tests. The sensitivity and specificity of NIFTY will most likely be improved 
as laboratory methods develop, and after a sufficiently large group of pregnant patients has been tested. Therefore, 
this test may soon become the primary diagnostic tool for common trisomies, allowing to avoid invasive prenatal 
testing in this indication.

With high probability, cffDNA obtained from the serum of pregnant women will also be used with time in the diagno-
sis of fetal structural chromosomal aberrations and other genetic changes.

The aim of our study is to present a new diagnostic method.
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NIFTY – Noninvasive Fetal Trisomy test
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