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VéZena redakce,

rada bych timto textem reagovala na inspirativni prispé-
vek autort Jaroslava Louckého a Michala Zemanka publi-
kovany formou Dopisu redakci o nazvu ,Neinvazivni
prenatalni diagnostika nej¢asté&j$ich chromozomalnich
aneuploidii — od teorie k praxi” 5. 11. 2012 ve vasem Ca-
sopise (1).

Neni pochyb o tom, Ze metody neinvazivni prenatalni dia-
gnostiky zaloZzené na vySetreni fetélni volné DNA cirkulujici
v obéhu téhotné predstavuji absolutni vrchol sou¢asnych
technologickych moznosti pfi kombinaci recentnich védec-
kych poznatkd, nejnovéjsich sekvenacnich technologif
a pristupt bioinformatiky. Zkusme se v8ak podivat na uvé-
déna disla charakterizujici tyto nové metody skutecné
z pohledu praxe.

Pro nazornost v naSem prikladu budeme uvaZovat hod-
noty sensitivity testu ve vztahu k detekci Downova syn-
dromu 99,1 % a specificity 99,9 % v souladu s literaturou
(2) citovanou autory pfispévku. Za predpokladu, Ze by
tento test mél byt nasazen jako skriningovy, musime uva-
Zovat populaéni prevalenci Downova syndromu v souladu
se studiemi zabyvajicimi se evropskou populaci 1:686 (3),
eventualné 1:549 (4). Pro demonstraci v prikladu zvolime
zaokrouhlenou hodnotu ze studie zabyvajici se i nasi po-
pulaci 1:550 (4).

Za téchto predpokladl se dostdvame k hodnotdm uvede-
nym v Tab. 1. Na zékladé této tabulky miZeme potom
vypoditat prediktivni pozitivni hodnotu testu (PPV - posi-
tive predictive value), tedy pravdépodobnost, Ze pacient
skute¢né trpi chorobou, jestlize vysledek testu vysel po-
zitivné. Ta v tomto pfipadé ¢ini 64,28 % (vypocteno jako
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procento spravné pozitivnich vysledkl ze vSech dosaZe-
nych pozitivnich vysledk).

Z uvedeného vyplyva, Ze predkladany test vzhledem
k malé prevalenci sledovaného jevu (tedy vyskytu Dow-
nova syndromu) v nijak neselektované populaci t&hot-
nych, nespliiuje kritéria kladend na obecné vyuzitelny
skriningovy test.

Pojdme se tedy podivat na fungovani téhoz testu u téhot-
nych majicich riziko Downova syndromu 1:50 — tedy ne-
zpochybnitelnou indikaci k provedeni invazivniho vykonu.
Vysledky jsou shrnuty v Tab. 2. Pozitivni prediktivni hod-
nota testu v tomto pfipadé stoupne na 95,28 %. Otazkou
do diskuze potom zUstéava, jakou pridanou hodnotu pro-
vedeni takovéhoto testu prinasi téhotnym, které invazivni
metodu podstoupi aZ po provedeni takovéhoto testu. Za-
jimavym Udajem v této souvislosti by byl pomér téhot-
nych majicich takto ¢iselné vyjadrené riziko (1:50), u nichz
se po provedeni invazivni procedury jednoznacné pro-
ké&Ze, Ze tento vykon byl vzhledem k vysledku pIné redun-
dantni.

Do tretice uvadim Tab. 3 pro téhotné majici riziko Dow-
nova syndromu srovnatelné s rizikem iatrogenniho po$ko-
zeni téhotenstvi v dUsledku invazivniho vykonu
aminocentézy ¢i CVS - viz Tab. 3. Pozitivni prediktivni
hodnota testu je v tomto pfipadé 90,91 %.

Obdobnym zplsobem se mizeme podivat i na negativni
prediktivni hodnoty testu — tedy pravdépodobnosti, Ze se
jedna o nepfitomnost Downova syndromu, jestlize test
vySel negativné. Tato hodnota v nasich prikladech v pfi-
padé t&hotnych s rizikem 1:50 ¢ini 99,98 % a v pripadé
rizika 1:100 odpovida 99,99 %. Z uvedenych prikladl je
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zfejmé, Ze test dava nejlepsi vysledky u preselektovanych  cich frekvenci ,zbytedné” provadénych invazivnich vy-
téhotnych s vysokym stupném rizika. Ke kone¢nému  kont - CVS ¢i aminocentézy s ohledem na riziko aneuploi-
zhodnoceni vyznamu téchto hodnot by bylo zapotifebizo-  die plodu.

hlednit vysledky klinickych studii jednoznaéné vystihuji-

Vysledek testu Vysledek testu Pocet sledovanych
negativni pozitivni t&hotenstvi
Down(v syndrom 99 718-TN-specificita 100-FP 99 818
nepritomen 99,9 %
Down(v syndrom 2-FN 180-TP-sensitivita 182
pritomen 99,1 %
Celkem 99 720 280 100 000
Pozitivni prediktivni hodnota testu - PPV 180/280 x 100 = 64,28 %

Tab. 1 VVysledky testu pro 100 tisic téhotnych v populaci s prevalenci Downova syndromu 1:550. Hod-
noty zaokrouhleny na celé jednotky, TN - true negativity, FP - false positivity, FN - false negativity, TP -
true positivity.

Vysledek testu Vysledek testu Pocet sledovanych
negativni pozitivni t&hotenstvi
Down(v syndrom 97 902-TN-specificita 98-FP 98 000
nepritomen 99,9 %
Down(v syndrom 18-FN 1 982-TP-sensitivita 2 000
pritomen 99,1 %
Celkem 97 920 2 080 100 000
Pozitivni prediktivni hodnota testu - PPV 1982/2080 x 100 = 95,28 %

Tab. 2 V/ysledky testu pro 100 tisic téhotnych v populaci s rizikem Downova syndromu 1:50. Hodnoty
zaokrouhleny na celé jednotky, TN - true negativity, FP - false positivity, FN - false negativity, TP - true
positivity.

Vysledek testu Vysledek testu Pocet sledovanych
negativni pozitivni téhotenstvi
Downlv syndrom 98 901-TN-specificita 99-FP 99 000
nepfitomen 99,9 %
Down(v syndrom 9-FN 991-TP-sensitivita 1000
pritomen 99,1%
Celkem 98910 1090 100 000
Pozitivni prediktivni hodnota testu - PPV 991/1090 x 100 = 90,91 %

Tab. 3 Vysledky testu pro 100 tisic téhotnych v populaci s rizikem Downova syndromu 1:100. Hod-
noty zaokrouhleny na celé jednotky, TN - true negativity, FP - false positivity, FN - false negativity, TP -
true positivity.
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