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აუტიზმის სრული სკრინინგი

ტესტი, რომელიც ადგენს აუტიზმის 
სპექტრის აშლილობასთან (ASD) 
დაკავშირებულ დღემდე ცნობილ 
ყველა გენეტიკურ ანომალიას

        აუტიზმის სპექტრის აშლილობების (ASD) 
     გენეტიკური სკრინინგი

გენების კოპიის რაოდენობის ვარიაცია, 
(CNV – Copy Number Variants), 
დაკავშირებული ფენოტიპთან, მათ 
შორის მყიფე X-ქრომოსომის სინდრომი

in partnership
with

-თან დაკავშირებული 
გენები

ASD
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აღნიშნული გენეტიკური ტესტი აანალიზებს 
დნმ-ს აუტიზმის სპექტრის აშლილობის 
(ASD) სინდრომებსა და დარღვევებთან 
დაკავშირებული მუტაციების დასადგენად

ASD-ს  გავრცელება შეადგენს  1 შემთხვევას  

სწრაფი და დროული 

დიაგნოზი

დღესდღეობით,  UCAS ტესტი  ექიმების  
არსენალიდან ყველაზე ყოვლისმომცველი და  
თანამედროვე  გენეტიკური  ტესტია.  
ანალიზისთვის განსაზღვრული  გენების სია  
მუდმივად ახლდება და ივსება

ვის შეუძლია აღნიშნული ტესტის 
დანიშვნა ან/და რეკომენდაცია

ბავშვთა ნეიროფსიქიატრი,  
ნევროლოგი

პედიატრი,  ოჯახის ექიმი

ბავშვის მშობლები ,  ბავშვის 
ნეიროგანვითარების 

დაკავშირებით გარკვეული 
ეჭვის შემთხვევაში

სისხლის მარტივი  
ანალიზი

ვენური  სისხლის  რამდენიმე  
მლ

პასუხი 45-60  დღის 

განმავლობაში

UCAS  ტესტში  შედის ,  
დამატებითი  საფასურის  
გარეშე ,  ფოლატების  
რეცეპტორების  (FRAA)  
მიმართ ანტისხეულების  
სკრინინგი/ანალიზი

UCAS  ტესტის უარყოფითი  
შედეგის შემთხვევაში ,  ჩვენი  
ლაბორატორია ,  დამატებითი  
საფასურის  გარეშე ,  
შეასრულებს  ექზომის სრულ  
სეკვენირებას (WES)  გენეტიკური  
ანომალიების დასადგენად ,  
რომლებიც კორელაციაშია  
დაკავშირვებულ სიმპტომებთან

ტრაექტორიასთან/სისწორესთან

ყოველ 50-100 ახალშობილზე



 
 

       
  

        
             
       
      
              
        
        
           

               
     

 

თანამედროვე ტექნოლოგია

Чувствительность 
 для известных генетических 
форм с высокой пенетрантностью   >98%

Специфичность
для известных генетических 
форм с высокой пенетрантностью  >80%

ЧАСТОТА ОБНАРУЖЕНИЯ DETECTION RATE  

для известных генетических 
форм с высокой пенетрантностью 
 

 
95%

 
 
 

 
  
 

       

 

 

  
 
  

  
    
   

    
    

   

  

  

 

 

 

   
  

   

   
 

  

 

     

 
    

     

  

    
   

    
 

   
   

     

      
        

     
      

    
  

 

            

Ultimate Complete Autism Screening UCAS

აღნიშნული ტესტი იკვლევს როგორც 
პათოგენეტიკურ ვარიანტებს, ისე 
დელეციებსა და დუპლიკაციებს 
გენებში და დნმ-ის რეგიონებში, 
რომლებიც დაკავშირებულია აუტიზმის 
სპექტრის აშლილობასთან (ASD).

1. სანდო კლინიკური მნიშვნელობის 
მქონე ცვლილებები (score 1 SFARI 

კლასიფიკაციის მიხედვით)

2.   შესაძლო კლინიკური მნიშვნელობის 
მქონე ცვლილებები (score 2 SFARI 

კლასიფიკაციის მიხედვით)

აუტისტური  სპექტრის  აშლილობის  
გ ე ნ ე ტ ი კ უ რ ი  ს კ რ ი ნ ი ნ გ ი

UCAS ტესტი შედგება 5 ფაზისგან:

დნმ-ის ექსტრაქცია  

ტექნოლოგიის გამოყენებით

ბიოინფორმატიკული ანალიზი და SNV 
(ერთნუკლეოტიდური ვარიანტი) და CNV (გენების 
კოპიის რაოდენობის ვარიაციები)–ის გამოვლენა

გამორჩეული ვარიანტების პრიორიტიზაცია ხელოვნური 
ინტელექტის ალგორითმების გამოყენებით

მიღებული მონაცემების ინტერპრეტაცია ჩვენი     შემთხვევაში,    
ხელახლა შემოწმდება/დადასტურდება  
სეკვენირების  ტექნოლოგიის სენგერის მეთოდის  
(Sanger sequencing) გამოყენებით, ხოლო  

  

მიკროდელეციები / მიკროდუპლიკაციები 
(გენების კოპიის რაოდენობის ვარიაცია 

CNV)

3.

>98%

>80%

   95%

მგრძნობელობა ცნობილ მაღალი 
პენეტრანტობის (შეღწევადობის) 
მქონე გენეტიკურ ფორმებში

სპეციფიკურობა ცნობილ მაღალი 
პენეტრანტობის (შეღწევადობის) 
მქონე გენეტიკურ ფორმებში

გამოვლენის სიხშირე  (detection rate) 
ცნობილ მაღალი პენეტრანტობის 
(შეღწევადობის) მქონე გენეტიკურ 
ფორმებში

გენეტიკოს ექიმის მიერ
გამოვლენის თითოეული ვარიანტი

თითოეული გამოვლენილი CNV
გადამოწმდება/დადასტურდება SNP-Array 
ტექნოლოგიის გამოყენებით.
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