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Kazuistiky aneuploidii z naseho pracovisté ve vztahu k NIPT
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Celkové prezentovéany tli kazuistiky pacientek s provede-
nym neinvazivnim prenatalnim vySetfenim aneuploidif
plodu z krve matky (NIPT), jehoz vysledek byl fale$né ne-
gativni nebo neurcity.

Prvni kazuistika 35leté obézni pacientky (BMI 28) z jiného
genetického pracovisté. V |. trimestru screeningu riziko
T21 1/1800, provedenym NIPT vySetfenim (Prenascan)
nebyly prokazany trizomie chromozomui 21, 18 a 13.
Krevni triple test prokazuje riziko T21 1/230, pacientka od-
mitla invazi. Porod plodu s Morbus Down, prosta trizo-
micka forma. VysSetieni karyotypl prokazalo u pacientky
gonozomalni mozaiku chromozomu X a u partnera sklon
k nondisjunkci pro chromozom 21, z tohoto dlvodu do-
porucena dalsi gravidita metodou IVF s provedenim PGD,
v pfipadé spontanni koncepce v gravidité vhodna invazivni
prenatalni dg. FaleSné negativni vysledek Prenascanu byl
pravdépodobné z dlvodu nizké fetaini frakce (neprima
Umeéra k BMI) nebo placentarni mozaiky (nepotvrzeno).

Druha kazuistika pacientky ve véku 43 let (BMI 23), pozi-
tivni screening |. trimestru s rizikem T21 1/70, pacientka
odmitla invazi. Provedené NIPT (Prenascan) prokéazalo
zvySené riziko trizomie chromozomu X. Kontrolni UZ vy-
Setfenim plodu - zjistény VVV - ageneze umbilikalni arte-
rie, pes equinovarus a bilatelarni cysty chorioidalnich
plexd. Z indikované AMC u plodu prokazana trizomie

chromozomu 18. Po UPT plodu z genetické indikace v pla-
centé detekovano rlizné zastoupeni linii bunék s trizomii
chromozomu 18 a X, s pfevahou linie XXX. Metodou NIPT
nebyla odhalena trizomie chromozomu 18 pravdépodobné
vzhledem k placentarnimu mozaicismu s prevahou linie
XXX.

Treti kazuistika 23leté pacientky (BMI 24), pozitivni scree-
ning . trimestru - risk T21 1/20, UZ nélez zvySené NT
4,4 mm, edém plodu, NB nepfitomna. Provedené CVS
prokézalo translokaéni formu trizomie chromozomu
21 /46, XX, +21 (21;21)(g10;10)/. Karyotypy pacientky i
partnera normalni, jednalo se tedy o de novo vzniklou
translokaci. Kontrolni NIPT na pracovisti Gennet (cfDNA
test) prokazuje urdité riziko trizomie chromozomu 21, ale
vysledek nebyl zcela prakazny, pravdépodobné z divodu,
Ze noveé vznikly translokat nemusi obsahovat kompletné
celé chromozomy 21.

Cilem prezentace bylo upozornit na limity NIPT, které
musi byt brany v Gvahu pfi indikacich, dif. dg., rozvahéach
a hodnocenich vysledk( téchto vySetfeni. Mezi nejCastgji
zminované limity NIPT patfi: nizka fetalni frakce, vy$Si té-
lesnd hmotnost matky, placentarni mozaicismus, vzacné
chromozomové aberace matky ¢i plodu, malignita, krevni
transfuze, transplantace.
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