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Repromeda

Uvod: Preimplantacni genetické testovani aneuploidii (PGT-A) metodami masivniho paralelniho
sekvenovani (MPS) vyrazné sniZuje riziko potraceni plodu z didvodu chromozomovych abnormalit.
Standardné je vySetfovdno 5-10 bunék trofektodermu s rozliSenim detekce aneuploidii od 20-30 %
abnormalnich bunék az po aneuploidie ve vSech burkach biopsie.

Cile: Zjistit Cetnost aneuploidii u potracenych plod( a dale stanovit konkordanci chromozomové
konstituce u biopsii trofektodermu a odpovidajicich vzorkd choriovych klk( (CVS) potracenych plodu
po PGT-A.

Metodika: V obdobi od 2017 aZ 2022 bylo celkem vysSetfeno 150 vzork( CVS spontannich nebo
indukovanych potrat( v prvnim trimestru. Po izolaci DNA byly vzorky vysetfeny metodami 24sure array
(lumina) nebo HumanCytoSNP12 (lllumina) pro ucely detekce chromozomovych abnormalit. Vzorky
CVS byly rozdéleny do tfi skupin. Kontrolni soubor CVS po spontdnnim otéhotnéni bez asistované
reprodukce (Skupina A; 32/146). Déle skupina CVS po embryotransferu bez pouZiti PGT-A (skupina B;
25/146) a posledni skupina CVS u IVF cykll s pouZitim metod PGT-A (Skupina C; 89/146). PGT-A bylo u
vzork( trofektodermu vysetfeno metodami Veriseq TM PGS kit (Vitrolife) nebo PGSeq (PerkinElmer).
Vzorky CVS a biopsii trofektodermu ze skupiny C byly v pfipadé neshodného vysledku reanalyzovany
metodou karyomapping (Vitrolife) za uc¢elem odhaleni plvodu neshody.

Vysledky: Z celkového poctu 150 odebranych CVS bylo dale hodnoceno 146/150; (96,7 %) vzorkl CVS
bez materndlni kontaminace. Ve skupiné A (spontdnni téhotenstvi bez IVF) byla detekovana
chromozomova aneuploidie u 50 % (16/32) vzorkd. Ve skupiné B (IVF bez PGT-A) byly detekovany
aneuploidie u 44 % (11/25) vzorkl. Naproti tomu ve skupiné C (transfer euploidniho embrya po PGT-
A) byly detekovany chromozomové abnormality pouze u 4,5 % (4/89; p<0,0001) vySetfenych vzork(
CVS. Ve trech pfipadech 3Slo o mitotickou aneuploidii post-zygotického plvodu. Poslednim
abnormalnim nalezem ve tkani CVS byla triploidie 69,XXX. Konkordance vysledku PGT-A a CVS dosahla
95,5 % (85/89)

Zaveér: Na zdkladé této prace jsme stanovili faleSnou negativitu PGT-A v preselektované skupiné IVF
cyklG ukoncenych spontannim nebo indukovanym potratem na 4,5 %. Opacnou preselektovanou
skupinou s 0% faleSnou negativitou jsou IVF cykly se zdravé narozenym ditétem po transferu
euploidniho embrya. Tyto data jsou v souladu s odbornymi publikacemi, které reportuji faleSnou
negativitu metody PGT-A v rozmezi 1-4 %. NaSe data dale potvrzuji, Ze PGT-A vyrazné snizuje riziko
potratu z dlvodl chromozomovych abnormalit. Ve srovnani se spontanni koncepci a transferem
nevysetfeného embrya metodou PGT-A je u CVS vzorkd po pouZiti metody PGT-A vice nez 10x nizsi
Cetnost chromozomovych abnormalit.



