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Vazena redakce,

dovolili bychom si stru¢né zareagovat na prispévek pani
docentky Korabecéné (1), ktery byl publikovan na stran-
kach Aktualni gynekologie a porodnictvi dne 19. 12. 2012
pod nazvem , Neinvazivni prenatalni diagnostika nej¢as-
téjSich chromozomalnich aneuploidif feci Cisel.”

Jsme réadi, Zze nas plvodni prispévek, na ktery autorka rea-
govala, vyvolal zajem o diskuzi mezi odbornou vefejnosti.
Téma neinvazivniho testovani prostfednictvim fragmentt
volnych nukleovych kyselin plodu v krevnim obéhu matky
je v soucasné dobé velmi aktualnim také v zahrani¢ni od-
borné literatufe a mnohé odborné spolec¢nosti se snazi
zaujmout k tomuto typu testovani jednoznaéné;si postoj
(2,3). Ve zminéném ¢&lanku autorka modeluje stav, jak

efektivni by mohlo byt neinvazivni testovani v populaénim
meéritku. Déle tento populaéni pfistup srovnava s efekti-
vitou testu za predpokladu pouZiti pouze u vysoce rizikové
populace. V soucasné dobé& je mozno tento neinvazivni
zpUsob testovani nej¢astéjSich chromozomalnich aberaci
provadét prostrednictvim nékolika druht testu, které se
liSi zpGsobem ziskani hledané informace. V prvnim pfi-
padé se jednad o masivni paralelni sekvenovani nahodné
vybranych kratkych fragmentt DNA, které bude, ziejmé
i z pohledu hledani dalSich moZnych genetickych one-
mocnéni, univerzalnéjSim pristupem. Druhy zpUsob zis-
kéni hledané genetické informace je zaloZen na cilené
sekvenaci podle specifickych kritérii vybranych fragment(
DNA z ur¢ité, jednozna¢né definované, oblasti genomu.
Obé tyto metody byly vyuzivany pfi provadéni klinickych

Tab. 1 Srovnani efektivity v souc¢asnosti pouZivanych screeningovych metod a NIPT

Typ screeningu Pocet identifikovanych | Pocet faleSné PPV testu
plodia s D.S. pozitivnich vysledku

Kombinovany test 180 4.991 1228(3,57%)

(90% senzitivita,

5% FPR)

Integrovany test 180 1.996 1212 (8,33%)

(90% senzitivita,

2% FPR)

DNA test " 198 200 (199,6) 122 (50%)

(99% senzitivita,

0,2% FPR)
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studif, které predchazely uvedeni komerénich testld do
praxe. Spole¢nym prvkem u vSech téchto klinickych stu-
dif byla skute¢nost, Ze byly provadény na vysoce rizikové
populaci. Je ziejmé, Ze prvotnim Umyslem tymda, které
pripravovaly jednotlivé studie, byla snaha o zajisténi co
nejvys$siho poctu vzorkd, které by zahrnovaly téhotenstvi
s hledanymi patologiemi. Z tohoto pohledu je otazkou,
zda existuji relevantni biologické dlvody, aby tento test
nebyl pouzitelny v obecné populaci, tedy i pro nizkorizi-
kova téhotenstvi (4). Na druhé strané urdité existuje jed-
noznac¢ny pozadavek, aby takovéto pouZiti testu bylo
nejdrive ovéreno v klinickych studiich, které by zahrnovaly
vS§eobecnou populaci. Srovnani pozitivnich prediktivnich
hodnot sou¢asnych screeningovych metod a neinvaziv-
niho testu uvadime v Tab. 1.

Z uvedenych Cisel je zfrejmé, Ze pozitivni prediktivni hod-
nota neinvazivniho testu je neporovnatelné lepsi, nez po-
zitivni prediktivni hodnota v souc€asnosti pouZzivanych
screeningovych testd. Tato skutecnost je také odpoveédi
na otazku, jakou pfidanou hodnotu provadéni neinvaziv-
niho testovani prinasi. Z uvedenych d&isel je patrné, Ze
velké procento Zen, které jsou pomoci b&zné pouzivanych
screeningovych metod oznaéeny jako pozitivni, by se
zfejmé podrobilo invazivni diagnostice. S vyuzitim nein-
vazivniho testovani se pocet invazivnich zakrokd jedno-
znaéné snizi. Druhou otazkou, kterou vyslovila také
autorka zminéného prispévku, je fakt, jakou pfidanou hod-
notu provedeni takovéhoto testu prinese téhotnym, které
invazivni metodu podstoupi aZ po provedeni tohoto testu.
Jiz zminéné dokumenty (2,3) doporuduji v pfipadé pozi-
tivniho vysledku neinvazivniho testu provedeni konfir-
mace ziskaného vysledku pomoci invazivnich metodik.

Tento pristup zfejmé koreluje s predstavou, kdy neinva-
zivni testovani byva oznacovano jako ,advanced scree-
ning test”. Tato situace zcela urc¢ité navozuje dalSi otazky
typu, zda by tedy neinvazivni testovani mohlo byt v bu-
doucnu pouzito jako primarni typ screeningu, nebo zda by
mohlo byt vyuzivano jako sekundéarni screening. Ve dru-
hém pripadé bude zfejmé tfeba optimalizovat cut off sou-

¢asnych screeningovych metod (5). Provadéni screeningu
je jisté zalezitosti epidemiologickou, ale pfi hledani optimal-
niho modelu musi byt vzata v potaz také ekonomicka
stranka véci. DalSim faktorem, ktery mlze ovlivnit vyuzi-
telnost této metody, je pocet vysledkd, které neni schopna
konkrétni metodika vyjadrit (nereportovatelné/neinforma-
tivni vysledky). Domnivame se, Ze pravé hledani optimal-
niho prlimétu mezi efektivitou soucasnych screeningovych
metod a neinvazivnim testovanim by mohlo pfinést od-
povéd na vyuZiti neinvazivniho testu v reZimu sekundar-
niho screeningu. Kromé jiz vy$e uvedenych skute¢nosti
je také tfeba vzit do Uvahy, Ze neinvazivni testovani se
v budoucnu zcela ur&ité nebude zamérovat pouze na po-
meérné Uzkou oblast, kterou predstavuji nej¢astési trizo-
mie, ale spektrum hledanych onemocnéni se bude dale
rozSifovat. Velmi aktualnim dokladem tohoto tvrzenf je in-
formace, Ze od Unora 2013 je test MaterniT21 PLUS vy-
uzitelny pfi detekci kromé jiz zminénych trizomii, také pro
hledani ¢tyr aneuploidii pohlavnich chromozomu (45, X -
TurnerQv syndrom; 47, XXX; 47, XXY — Klinefelterdv syn-
drom a 47, XYY). Situace v oblasti neinvazivniho testovani
se méni velmi dynamicky a diskuse, nejen o technolo-
gické strance véci, ale také o spravné implementaci a kli-
nické interpretaci vysledkd, je nanejvySe Zadouci.
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