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Prospektivna validacia neinvazivneho prenatalneho testovania na Grovni celého genému

Prospective validation of noninvasive prenatal testing on whole genome level
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Uvod: Celogenémovym sekvenovanim s nizkym
pokrytim pouZivanym v rdmci neinvazivheho prena-
tdlneho screeningu na najcastejSie chromozémové
aneuploidie je moZné necielene detegovat subchro-
mozémové aberacie na celogenémovej Urovni. Aké
sl technické a Statistické parametre asociované s ta-
kouto detekciou?

Material a metody: Od aprila 2016 do decembra
2018 bolo v rdmci rutinného prenatalneho skriningu,
realizovaného prostrednictvom celogenémového se-
kvenovania s nizkym pokrytim, analyzovanych vyse
9 500 vzoriek. Kvantitativhou analyzou pokrytia s vy-
uzitim CNV detekéného bioinformatického algoritmu
boli detegované delécie a duplikacie roéznej velkosti
a polohy a nasledne boli tieto verifikované prostred-
nictvom aCGH alebo inej alternativnej metody.

Vysledky: V hodnotenom subore vzoriek bolo dete-
govanych a reportovanych 42 subchromozémovych
aberacii v 38 analyzovanych vzorach, pricom velkost
aberacii a fetalna frakcia vo vzorkach varirovali v roz-
sahu od 1 Mbéazy do 80 Mbazy (medidn = 14 Mbaz)
ao0db5,1%do 19,1 % (median = 10,4 %). U 18 vzoriek
s 18 detekciami neboli dostupné vysledky konfirmac-

ného diagnostického testovania. V pripade 6 vzoriek
s 9 detekciami boli reportované aberacie potvrde-
né naslednym diagnostickym testom a u 14 vzoriek
s 15 detekciami ich pritomnost u plodu nebola potvr-
dend. Sumarna pozitivna prediktivha hodnota (PPV)
reportovanych doplnkovych nalezov bola 37,5 %.
V pripade, Ze sa vyhodnotenie PPV tykalo len vzoriek
s fetdlnou frakciou nad 10 % stupla PPV na takmer
65 %.

Zaver: V prospektivnej studii bola preukdzana moz-
nost vyuzitia celogendmového sekvenovania s niz-
kym pokrytim na detekciu r6znych subchromozémo-
vych aberacii v rdmci NIPT. Na detailné definovanie
Statisticky relevantnych parametrov ako s senziti-
vita, $pecificita ¢i PPV su potrebné dalSie rozsiahle
Studie, resp. ich metaanalyzy, reflektujluce aj ré6zno-
rodost fetalnych frakcii.



