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NIPT and clinical genetics — point of view
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Autori uvadzaju svoje dvojro¢né sklsenosti s neinvaziv-
nym prenatalnym testovanim aneuploidii chromozémov
13,18, 21, Xa Y u plodu. Od januéra 2013 do decembra
2014 bolo vysetrenych 172 vzoriek. U vSetkych vySetre-
nych bolo pred venepunkciou realizované klinicko gene-
tické vySetrenie pre vylucenie aditivnych genetickych
rizik. Autori povazuju za dblezité bezprostredne pred od-
berom krvi uskutocénit sonografické vySetrenie pre po-
tvrdenie vitality plodu a stanovenie gestacného tyzdna.
U troch pacientiek bol diagnostikovany Downov syndrém,
ktory bol nasledne verifikovany pomocou QFPCR a ana-
lyzou chromozémov buniek plodovej vody. U v8etkych

plodov bola diagnostikované trizémia 21 chromozému.
U jednej pacientky bola neinvazivhym testom zistena tri-
zbmia chromozému X. Gravidita nadalej pokracuje, paci-
entka verifikaciu odmietla. Zo 172 vySetrenych pacientiek
bolo v 44 pripadoch uskuto¢nené cytogenetické vysetre-
nie partnerov pre opakované reprodukéné straty v osob-
nej, resp. rodinnej anamnéze, alebo pri geneticky
nevySetrenej primarnej sterilite. Vo vSetkych pripadoch
bol stanoveny normalny karyotyp. Doteraz 62 pacientiek
porodilo klinicky zdravé deti a pohlavie deti bolo uréené
spravne.
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