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Prenatalni screening Downova syndromu a nékterych dalSich chromozomalnich aberaci je v sou¢asnosti provadén
pomoci biochemickych testl, pfipadné kombinovanych s ultrazvukovym vySetfenim. Pozitivni vysledek screeningu
je zpravidla dGvodem pro provedeni invazivniho vykonu, jehoz cilem je ziskat geneticky material plodu. V roce 1997
byla publikovana préace, ktera ukazala, ze kompletni genom plodu Ize ziskat z malych fragmentd mimobunééné fetalni
DNA, které se vyskytuji v krevnim obé&hu matky. V roce 2011 bylo publikovano nékolik praci, které se zabyvaly sou-
¢asnymi moznostmi identifikace plodd s Downovym syndromem prostfednictvim mimobunécéné fetaini DNA obsa-
Zené v krvi matky. Vysledky nejvétsi studie, kterad byla koncipovana jako klinicka validaéni studie a byla sponzorovana
spole¢nosti Sequenom, byly publikovany v Genetic in Medicine. Této studie, nazvané InFANet, se UCastnila také dvé
centra prenatalni diagnostiky a genetiky z Ceské republiky. Ziskané vysledky ve studii INFANet byly vyuZity pfi uvedenf
prvniho komeréniho testu Downova syndromu, zaloZzeného na detekci cell free fetal nucleic acids (cffna) do praxe a
jsou prvnim pfispévkem k neinvazivni prenatélni diagnostice (NIPD) nej¢astéjSich chromozomalnich aberaci.
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