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Uvod: Kontingenéni screening vrozenych vad s vyu-
Zitim neinvazivniho vys$etfeni volné DNA v mateiské
plazmé (NIPT) v centru Gennet vychazi z doporuéeni
Spolec¢nosti IékaFské genetiky a genomiky (SLG) k in-
dikaci NIPT a doporuéeni k provadéni diagnostickych
prenatalnich vySetifeni. Vysledky Kombinovaného
testu v prvnim trimestru (FTS) rozdéluji téhotné do
tfi kontingent(:

1) Téhotné s rizikem (>1/100) aneuploidie chromo-
zoma €. 21 (T21), €. 18 (T18) a €. 13 (T13), s ultra-
zvukovym nalezem nebo vyraznou atypii nékterého
z markeru, kterym je doporucena geneticka konzulta-
ce. Diagnostickym vysetfenim prvni volby je rapidni
stanoveni ¢astych aneuploidii pomoci kvantitativni
fluorescenéni polymerazové reakce (QFPCR). Na-
slednym vyS$etifenim pfi negativnim vysledku QFPCR
je chromozomalni microarray (CMA) s vySetfenim
variant poctu kopii (CNV).

2) Téhotnym se stfednim kombinovanym rizikem bez
ultrazvukového nalezu (mezi 1/100-1/500), je doporu-
¢eno NIPT zamérené na ¢asté aneuploidie.

3) Téhotné s nizkym rizikem (cca >1/1 500 ) pokracuji
do Il. trimestru k provedeni integrovaného testu.

Material a metody: V obdobi leden 2017 - listo-
pad 2019 bylo v Gennetu (pracovisté Praha, Liberec,
Usti nad Labem) provedeno 24 052 FTS a vys$etieno
886 biopsii choria (CVS), 3 028 amniocentéz (AMC)
a 4 076 NIPT. Cast vzork(i byla do laboratofe trans-
portovana ze spolupracujicich pracovist. Prenatalné
bylo diagnostikovano celkem 460 zavaznych nélezl:
205 pripadl T21, 53 pripadl T18, 17 pripadd T13, 69
ostatnich aneuploidii a 116 CNV. U pozitivnich nale-

z0 s dostate¢nymi udaji o indikaci jsme ur¢ili podil
vysledkd FTS, NIPT a nalezt ve Il. trimestru na dia-
gnéze. Na datech ziskanych pfi FTS v Gennetu jsme
modelovali velikost kontingentt pfi NIPT screeningu.

Vysledky: NIPT se uplatnil vyznamné pfi prena-
talni diagnéze T21: 7,56 % ptipadd T21 (12/161) bylo
diagnostikovano pomoci NIPT. Stejna ¢ast (7,5 %)
pfipadd T21 byla diagnostikovdna pomoci nalezu
ve Il. trimestru — integrovany test u 4,5 % pfipadq,
u 3 % ultrazvukovy nalez. U prenatalni diagnostiky
T18 a T13 by se pfi striktni aplikaci doporucéeni SLG
NIPT neuplatnil — prakticky vS8echny pripady T18
a T13 byly indikovany vysledky FTS nebo ultrazvu-
kového (UZ) vysetreni ve Il. trimestru. Na zakladé vy-
sledkd FTS v Gennetu jsme odhadli kontingenty NIPT
screeningu: 3,8 % screenovanych bylo indikovanych
k invazivni diagnostice, 9,4 % k NIPT a 10 % k inte-
grovanému testu. Senzitivita kontingenéniho NIPT
screeningu ¢astych aneuploidii by pfi aplikaci tohoto
modelu presahla 95 %.

2aveér: Kvalitni FTS a hlavné expertni UZ v I. a Il. tri-
mestru zustane zakladnim néastrojem prenatalniho
screeningu i v pfipadé plosné implementace NIPT
v soutasném standardu. Vyznamné riziko pfi FTS
nebo UZ nélez bude stéale indikaci k invazivhimu vy-
Setfeni, pfi kterém je moZno prokazat nejen casté
aneuploidie, ale i klinicky vyznamnéjsi subchromo-
zomalni CNV a monogenni vady.



