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Neinvazivni testovani - 2 roky v klinické praxi

Non invasive prenatal testing - two years in clinical practice
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Stavaijici zplsob screeningu Downova syndromu a nékterych dalSich chromozomalnich aberaci je v sou¢asné dobé
provadén s pomoci informaci, ziskanych stanovenim biochemickych parametrd nebo mérenim ultrazvukovych mar-
kert. U téhotenstvi s Downovym syndromem nalézame u téchto biochemickych a ultrazvukovych parametrt odlisné
hodnoty. Tato vySetfeni maji charakter tzv. surogatnich markerd, které souviseji s fenotypem screenovaného one-
mocnéni. Zdrojem informaci v tomto pfipadé tedy neni pfimo geneticka vybava vySetfovaného plodu. Koncem roku
2011 byl poprvé uveden do klinické praxe test, ktery dokazal analyzovat DNA plodu v krvi matky. Za posledni dva roky
doslo k vyraznému rozvoji tohoto typu testovani a to jak z pohledu nabidky testd od rlznych firem, tak z pohledu
spektra vySetfovanych onemocnéni nebo vad. Prostfedkem pro analyzu DNA plodu v krvi matky je po technologicko-
védecké strance bud metoda masivniho paralelniho sekvenovani nebo cileného sekvenovani.

V poslednich dvou letech bylo publikovano nékolik vyznamnych studii, které prokazaly, Ze tento typ testovani pfinasi
pri sledovani téhotnych Zen vyrazné lepsi vysledky, neZ obvykly a dosud pouZivany typ screeningu. Zaroven tyto prace
ukazaly, Ze v soucasné dobé nemUlzeme neinvazivni testovani povazovat za diagnostickou metodu, ale Ze se jednéa
stale o metodu screeningovou, byt s vyrazné lepSimi parametry, nez je tomu u stavajiciho typu screeningu. VétSina
publikaci také upozornila na skute¢nost, Ze existuje malé procento vzorkd, u nichZ tyto metody neposkytnou Zadny
vysledek. Pravé v této skupiné vzorkl ovsem mohou byt pfitomny plody s hledanym onemocnénim, coZ reélné vy-
sledné parametry téchto testl o néco zhorsuje.

Po praktické strdnce dnes existuje osm testl, které nabizeji rizné spolednosti. VySetieni je zpravidla realizovano
b&hem nékolika dnd a vysledky maji ve vétsiné pripadl charakter vyjadieni rizika. V jednom pripadé je vysledek vyja-
dfovan v podobé negativni/pozitivni. Tento typ testovani prinasi téhotnym Zenam nesporné vyhody, ke kterym patfi
zejména vEasnost provedeni (od 10. tydne téhotenstvi). Vzhledem k vysoké senzitivité a nizké faleSné pozitivité mize
byt tento test vhodnou alternativou invazivni diagnostiky pro Zeny, které z ni maji obavu, ev. pro Zeny po IVF, pfi vyskytu
chromozomalnich vad v rodiné nebo napf. pfi hrani¢nich vysledcich béZzného screeningu. Jako velmi vyhodné se jevi
vyuZziti téchto testl pri provadéni tzv. sekundarniho screeningu u pozitivnich vysledkd bézného screeningu. Velmi pod-
statnou souc¢éasti tohoto typu testovani je stanoveni tzv. fetaini frakce, tedy zastoupeni mnozstvi genetické informace
plodu v krvi matky. U vzorkl s niz§im obsahem fetélni frakce (méné nez 4 %) miZe dojit ke stanoveni faleSné nega-
tivniho vysledku.

Je zfejmé, Ze neinvazivni prenatalni testovani v sou¢asné dobé pIné nenahrazuje invazivni diagnostické metody, ale
mUzZe vyrazné snizit pocet téchto invazivnich zakrokd. Pozitivni vysledek DNA testu by mél vZdy byt potvrzen odbé&rem
choriovych klk, nebo odbérem plodové vody. Tyto testy v soucasné dobé dokaZi odhalit pouze nékterd geneticka
onemocnéni a neni mozZno s jejich pomoci analyzovat napf. mozaicismus, ¢astecné trizomie nebo translokace.

11



