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Neinvazivni geneticky test

Trizomie (tfi kopie) chromozomu ¢islo 21,18 a 13

- jsou nejcastéjsi pocetni chromozomalni odchylky
(aneuploidie), vétsinou vzniklé ndhodné pfi poceti.
Chromozomy jsou bloky gent typického tvaru a poctu.
Clovék ma 23 par chromozom( &islovanych podle
velikosti: jeden ¢len paru pochazi od matky, druhy od
otce. Pohlavni bunky - vajicka a spermie - maji polovic-
ni pocet chromozomd, ktery se sparuje po poceti.
Nejcastéjsi pricinou trizomie je chybné vyvinuta
pohlavni bunka s nadpocetnym chromozomem.

Castéji tato chyba postihuje vaji¢ka a jeji riziko stoupa

s vékem matky. Pfebytek radové stovek gen( pfi
trizomii vede k porucham celkového vzhledu, vadam
rGznych orgdnd a opozdénému dusevnimu vyvoji.

V soucasnosti neexistuje ani U¢inna prevence

ani léc¢ba téchto chorob a Zivotni prognoza
postizenych je nepfizniva.

Riziko nejzavaznéjsi trizomie chromozomu
€. 21 (Downuv syndrom) k véku matky

Vék matky pri porodu

Riziko trizomie ¢. 21 /1500  1/1400  1/1000

Ve spolupraci s nejvétsi spolec¢nosti na svété, kterd se

zabyva sekvenovanim, BGI, nabizime novy neinvazivni
prenatalni geneticky test, ktery odhaluje zmnozeni
(trizomii) chromozom ¢. 21 (Downuv syndrom),

¢.18 (Edwardstv syndrom), a ¢. 13 (Patadv syndrom)
plodu pfimo z krve matky bez nutnosti invazivnino
vysSetreni (@amniocentézy, CVS). K vysetrovani se
pouzivaji techniky , sekvenovani nové generace”
spojené s bioinformatickou analyzou vysledkl. Tato
metoda je neinvazivni, s vysokou senzitivitou bez rizika
potratu ¢i infekce.

Porovnani souéasnych testu zjistujicich

Casté aneuploidie plodu

Posledni publikované udaje ovérily ucinnost testu

U 99,91 % pripadl trizomie ¢. 21 (Downovy choroby),
U 98,79 % trizomie ¢. 18 (Edwardsova syndromu)

au 98,7 % trizomie ¢. 13 (Patauova syndromu).

Stale tedy zbyva - i kdyz nizké - riziko faleSné negativ-
niho vysledku tohoto testu. Na druhé strané v pripadé
pozitivniho vysledku je nutno jej ovérit invazivnim
vysetfenim choriovych klk( (CVS) nebo plodové vody
(AMO).

Vysledky tohoto testu mohou byt zkresleny pokud sama
matka ma chromozomalni odchylku, pokud

je test proveden v ¢asném téhotenstvi, kdy jesté neni

v krvi matky dostatek volné DNA plodu, u mnohocet-
nych téhotenstvi nebo pokud ma plod vzacnou
kombinaci chromozomalnich odchylek (napf. chimeris-
mus, mikroduplikace, mikrodelece).

Vysledky testu také mohou byt zkresleny cizi DNA
pokud matka dostala trasfuzi nebo je po transplantaci
kmenovych bunék.

ey Vs Arnniocentéza  PRENASCAN
Metoda neinvazivni invazivni invazivni neinvazivni
Spolehlivost 85% 100 % 100 % 99 %
Tyden tehotenstvi 12-14 2 15 12-21
Vysledek okamzité -2 tydny 1-2 tydny 2 tydny
1/30 Riziko potratu 0% 05-2% 05-1% 0%
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