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Uvod: Metody prenatalni invazivni diagnostiky maji stale své nenahraditelné misto. | pres to viak
dochazi k pozvolnému ubytku jejich indikovani. Tento trend je zplsoben neustale se zdokonalujicim
prvotrimestralnim screeningem na strané jedné a posilovanim pozice NIPT jakoZto prenatdlni
screeningové metody na strané druhé. Nelnvazivni Prenatalni Testovani (NIPT) relativni ¢etnosti
chromozom specifickych volnych fragmentl fetalni DNA (cffDNA) ve smési volné fetdIni a materské
DNA v materské plasmé je senzitivni screeningova metoda detekce ¢astych aneuploidii (trizomie ¢. 13,
18 a 21) a pohlavi plodu.

Cile: Cilem nasi préce je zjednoduseni a zefektivnéni vyhodnocovani NIPT screeningu.

Metodika: Na nasem pracovisti jsou prenatalni vzorky vySetfovdny s ohledem na vysi individudlniho
rizika probandky. Pacientkdam s rizikem vét$im nez 1/100 je doporuceno kaskadovité vysetreni
zahrnujici metody QF-PCR a array CGH. V pfipadé negativniho UZ a rizika pohybuijiciho se v intervalu
<1/100;1/500>, mohou pacientky podstoupit cfDNA test vyuZivajici celogenomové sekvenovani s
nizkym pokrytim (Low-Pass WGS). Za posledni tfi roky NIPT nachazi uplatnéni také pti hledani
chromozomalnich aberaci u vzork( potracenych plodd. S rostoucim zajmem o NIPT rostou také naroky
na bioinformatické zpracovani a zaroven jeho usnadnéni pro bézného laboratorniho uZivatele. Na nasi
klinice vyuZivame pro vyhodnoceni dat tfi metody: Wisecondor X (Universita Ghent), Nexus 10 a
individualni vypocet rizik. Fetalni frakci odhadujeme porovnanim vysledk( tfi metod: Defrag, SeqFF a
ComboFF.

Vysledky: Vysledky ziskané z program( Wisecondor X (Universita Ghent) a Nexus Copy Number 10 byly
mezi sebou porovnany. Podafilo se ziskat 99,5% shodu v pohlavi a 100% shodu pti hledani
chromozomalnich aberaci.

Zavér: Screening nejcastéjsich aberaci autozom( zaloZeny na volnych fragmentech fetalni DNA v
materské plazmé je v soucasné dobé nejefektivnéjsSim vyhleddvacim testem, ktery skytd potencial
presahujici pouze prenatalni screening.



