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Uvod: Na nagem pracovisti vy$etfujeme klinicky exom od roku 2018.
Cile: Zde prezentujeme pfipady indikované v ramci prenatalni diagnostiky.

Metodika: Vysetieni je provadéno metodou NGS (Next Generation Sequencing) sekvenovani na
pristroji NextSeq (lllumina) panelem KAPA HyperExome (Roche). Tento panel obsahuje 20981 genu
lidského exomu. Analyza je zaméfena na 7955 klinicky vyznamnych. Vysetieni zahrnuje trio analyzu
identifikujici potencionalné kauzalni varianty dle prioritizace zavislé na fenotypu pro dané modely
dédi¢nosti. Ziskanda sekvenaéni data jsou analyzovana vlastnim vyvinutym bioinformatickym
hodnocenim. Potencialné kauzalni varianty ovéfujeme sangerovou sekvenaci, pokud lze i segregacni
analyzou v rodiné.

Vysledky: Do dnesniho dne bylo vysetfeno 29 rodin (9x SAB, 6x CVS, 17x AMC, 2x kordocentéza). V
sedmi pfipadech jsme nalezli kauzalni variantu, ve tfech pripadech se jednalo o varianty nejasného
klinického vyznamu, které ale zapadaly do fenotypového projevu postizenych plodl, ve dvou
pfipadech jsme reportovali incidentalni nalezy nesouvisejici s fenotypem plodu a u 21 vzork( nebyla
kauzalni varianta prokazana.

Zavér: Klinicky exom je vhodnym nastrojem i pro prenatalni diagnostiku v pfipadech, kdy Ize jasné
definovat patologicky fenotyp. Jeho limitaci je Casovd naro¢nost samotného vysetteni v pripadech, kdy
je fenotyp postizeného plodu zachycen az pfi druhotrimestrdlnim skrininku a matka se rozhoduje pro
zachovani nebo ukonceni gravidity dle vysledku genetického vysetieni.



