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NIPT EXCELLENCE
Rastreio pré-natal não invasivo

 • Analisa todos os cromossomas

• Informa sobre 38 síndromes  
de microdeleção

TESTE MAIS ABRANGENTE
E COMPLETO



NIPT Excellence é um teste de DNA fetal no sangue ma-
terno, que oferece um estudo alargado de síndromes cli-
nicamente relevantes.

As síndromes de microdeleção, incluídas no NIPT Excel-
lence, constituem um amplo grupo de síndromes com 
repercussões clínicas graves e com uma incidência global 
de 1-2%.

Este teste também a informa, desde muito cedo, qual é o 
sexo do seu bebê.

ANALISA TODOS OS CROMOSSOMAS

 ESTUDA AS ANEUPLOIDIAS DE TODOS OS CROMOSSOMAS

DETECTA:
• Trissomia 21, síndrome de Down;
• Trissomia 18, síndrome de Edwards;
• Trissomia 13, síndrome de Patau;

INFORMA:
• Aneuploidias de cromossomas sexuais e sexo fetal;

• Trissomias 9, 16 e 22;

 INFORMA SOBRE 38 SÍNDROMES DE MICRODELEÇÃO1

NIPT EXCELLENCE
Rastreio pré-natal não invasivo



PELA TUA TRANQUILIDADE

 • TECNOLOGIA DE VANGUARDA

A combinação da sequenciação de última geração, com 
mais de 25 milhões de leituras, é o mais poderoso sistema 
analítico e que permite obter a mais elevada sensibilidade.

 • FIABILIDADE

A previsão do risco e o cálculo da fração fetal são feitos 
através de um duplo algoritmo2, aumentando a precisão 
da análise.

 • TESTE MAIS ABRANGENTE E COMPLETO

Estudo ampliado, com a melhor seleção de síndromes de 
microdeleção na medicina fetal.

 • COM A MELHOR PLATAFORMA DE DIAGNÓSTICO PRÉ-NATAL

Software de resultados BGI (NIFTY) com marcação CE-IVD 
para a trissomia 21. Cálculo da fração fetal pormenoriza-
da, através de um algoritmo duplo, descartando as amos-
tras com menos de 3,5% da fração fetal, de acordo com as 
recomendações internacionais.

 • DE MÃOS DADAS COM OS ESPECIALISTAS MAIS QUALIFICADOS

Validado pela empresa genómica mais relevante do mundo 
(BGI), a equipa do Grupo Germano de Sousa, composta por 
especialistas em Genética Médica, é reconhecida pela sua 
especialização na área do diagnóstico genético pré-natal.

ALTERAÇÃO CROMOSSÓMICA DETEÇÃO FALSOS POSITIVOS

T21 (SÍNDROME DE DOWN) 99,17% 0,05%

T18 (SÍNDROME DE EDWARDS) 98,24% 0,05%

T13 (SÍNDROME DE PATAU) 99,99% 0,04%

X0 (SÍNDROME DE TURNER) >95% -

DETEÇÃO DO CROMOSSOMA Y >98% -

Dados publicados: Zhang H et al. Ultrasound Obstet Gynecol 2015; 45: 530–538

1 Reporta microdeleções com tamanho ≥ 5 Mb, com exceção da síndrome de DiGeorge, onde a capacidade de 

detecção chega até 3 Mb. Em cerca de 30% dos casos, as síndromes de Angelman e Prader-Willi são produzidas por 

alterações genéticas não detectáveis por qualquer teste de DNA fetal no sangue materno.
2 Algoritmo de análise com marcação CE-IVD para a Trissomia 21, testado em mais de 3 milhões de grávidas.



SÍNDROME #OMIM

Microdeleção 1p36 607872

Microdeleção 1p32p31 613735

Microdeleção 2q33.1 612313

Microdeleção 2p12p11.2 613564

Microdeleção 3pterp25 613792

Microdeleção 4p16.3 194190

Microdeleção 4q21 613509

Microdeleção 5q12 615668

Síndrome de Cri-du-chat 123450

Microdeleção 5q14.3q15 612881

Microdeleção 6pterp24 612582

Microdeleção 6q11q14 613544

Microdeleção 6q24q25 612863

Síndrome de Langer-Giedion 150230

Microdeleção 9p 158170

Síndrome de DiGeorge 2 601362

Microdeleção 10q26 609625

Microdeleção 11p11.2 601224

Síndrome de Jacobsen 147791

Síndrome WAGRO 612469

Síndrome WAGR 194072

Síndrome de Frias 609640

Microdeleção 14q11q22 613457

Microdeleção 15q26qter 612626

Microdeleção 15q26 142340

Duplicação 15q11q13 608636

Síndrome de Prader-Willi 176270

Síndrome de Angelman 105830

Microdeleção 16p12p11 613408

Microdeleção 16q22 614541

Síndrome de Yuan-Harel-Lupski 616652

Microdeleção 17p13.3 (Sdr. Miller-Dieker) 247200

Duplicação 17p13.3 613215

Microdeleção 17p11.2 (Sdr. Smith-Magenis) 182290

Duplicação 17p11.2 610883

Microdeleção 18q 601808

Microdeleção 18p 146390

Síndrome de DiGeorge 188400

LISTA DE SÍNDROMES DE

MICRODELEÇÃO QUE INFORMAMOS


