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Invazivni prenatalni vySetfeni v neinvazivni éfe?

Invasive prenatal examinations in noninvasive era?
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Ocekavané parametry prenatalniho screeningu ¢astych
aneuploidii pomoci relativni kvantifikace volnych chromo-
zom specifickych fragmentl DNA v plazmé (NIPS) jsou
vynikajici — napfiklad pfi screeningu trizomie chromozomu
¢. 21 Ize o¢ekavat detekci vice nez 99%, pfi falesné po-
zitivité 0,1 %. Pri zavadéni NIPS v roce 2012 se také oce-
kavalo dramatické snizeni poc¢tu genetickych vySetfeni
tkéni plodu ziskanych invazivnim vykonem (CVS, AMC),
kterd budou provadéna prevazné jako konfirmace pozitiv-
nich vysledkd NIPS. Pfi modelovém ploSném nasazeni
NIPS v ¢eské populaci (100 000 téhotnych) by bylo po-
tfeba priblizné 700 invazivnich konfirmacénich vySetreni
ro¢né. Klinické i praktické (technické, ekonomické) zku-
Senosti, od té doby ziskané, pavodni oCekavani koriguiji.
NIPS ma biologické limity dané povahou vySetifovaného
materialu — plazmatickd DNA je smési DNA extravilézniho
trofoblastu a ne vzdy odpovidaji fetu a DNA matky s moz-
nymi variantami germinalnimi i somatickymi. Cena NIPS
zatim klesa pomalu a dostupnost je limitovana technickou
naro¢nosti a patentovou ochranou metody. Nékolik let

pred NIPS byly zavedeny metody vySetfovani pomoci
microarray technik, které odhalily zavazna postiZzeni spo-
jena se zmeénou poctu (delece, duplikace) submikrosko-
pickych Usekld DNA (CNV) v rozsahu celého genomu. Pri
pozitivnim ultrazvukovém nélezu — napriklad u vrozenych
srde¢nich vad - tvori submikroskopické CNV témér 50 %
klinicky zadvaznych nélezU. To je divodem navrhd kontin-
gencniho screeningu definujiciho kontingenty jednak pro
invazivni vySetfeni microarray technikou a jednak pro in-
dikaci NIPS, vysledky tradi¢nich screeningovych systém
(kombinovaného testu). Pri vysokém kombinovaném ri-
ziku ¢asté aneuploidie (1/50-1/100) a pfi pozitivnim ultra-
zvukovém nélezu je konzultovana moznost invazivni
prenatalni diagnostiky s vyuzitim microarray. Skupiné té-
hotnych v oblasti nizsiho rizika mezi 1/100 az 1/600 nebo
i méné podle lokalni dostupnosti, je nabidnut NIPS. NIPS
neni posledni moznosti neinvazivni prenatalni diagnostiky.
V nejbliz§im obdobi ogekavame klinické nasazeni gene-
tického vySetreni intaktnich bunék plodu kolujicich v ma-
terském obéhu.
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