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Neinvazivny geneticky test

Trizémia (tri képie) chromozdmov cislo 21,18 a 13 - su
najcastejsie chromozomalne odchylky v pocte
(aneuploidie), vacsinou vznikaju nahodne pri pocati.

Chromozdémy su bloky génov typického tvaru a poctu.

Clovek mé 23 parov chromozdmov ¢&islovanych podla
velkosti: jeden z paru pochadza od matky, druhy od
otca. Pohlavné bunky - vaji¢ka a spermie - maju
polovi¢ny pocet chromozdmoyv, ktory sa sparuje po
pocati. Najc¢astejSou pric¢inou trizomie je chybne
vyvinutd pohlavna bunka s nadpocetnym chromozo-
mom. Castejsie tato chyba postihuje vaji¢ka a jej riziko
stupa s vekom matky. Prebytok rédovo stoviek génov
pri trizomii vedie k poruchdm celkového vzhladu,
vrodenym chybdm réznych orgdnov a oneskorenému
dusevnému vyvoju. V sucasnosti neexistuje ani ucinna
prevencia ani liecba tychto chordb a zivotna prognoza
postihnutych je nepriazniva.

Riziko najzavaznejsej trizomie chromozému
¢. 21 (Downov syndrém) k veku matky

Vek matky pri pérode @ @ @ @ @ @

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

V spolupraci s najvacsou spoloc¢nostou na svete, ktord

se venuje sekvenovaniu, BGl ponukame novy neinvaziv-
ny prenatdlny geneticky test, ktory odhaluje zmnozenie
(trizomiu) chromozdémov ¢. 21 (Downov syndrom),

¢. 18 (Edwardsov syndrom), a ¢. 13 (Patauov syndrém)
plodu priamo z krvi matky bez nutnosti invazivneho
vySetrenia (@amniocentézy, CVS). K vysetrovaniu sa
pouzivaju techniky ,sekvenovania novej generacie”
spojené s bioinformatickou analyzou vysledkov. Tato
metdda je neinvazivna, s vysokou senzitivitou bez rizika
potratu, ¢i infekcie.

Porovnanie suc¢asnych testov zistujticich

Casté aneuploidie plodu

Posledné publikované Udaje overili uc¢innost testu

u 99,91 % pripadov trizomie ¢. 21 (Downov syndrom),
U 98,79 % trizdmie ¢. 18 (Edwardsov syndrom)

au 98,7 % trizomie ¢.13 (Patauov syndrom).

Stdle teda zostava - i ked nizke - riziko faloSne negativ-
neho vysledku tohto testu. Na druhej strane v pripade
pozitivneho vysledku je nutné ho overit invazivnym
vysetrenim choriovych klkov (CVS) alebo plodovej vody
(AMO).

Vysledky tohto testu mdzu byt skreslené ak samotna
matka plodu ma chromozomalnu odchylku, ak je test
vykonany v skorom tehotenstve, kedy este nie je v krvi
matky dostatok volnej DNA plodu, u viacpocetnych
tehotenstiev alebo ak ma plod vzacnu kombinaciu
chromozomalnych odchylok (napr. chimérizmus,
mikroduplikacie, mikrodelécie).

Vysledky testu mozu byt tiez skreslené cudzou DNA

ak matka dostala trasfuziu alebo je po transplantaci
kmenovych buniek.

Screening

v 1. trimestri CVSs Amniocentéza ~ PRENASCAN
Metdda neinvazivni invazivni invazivni neinvazivni
Spolahlivost 85% 100 % 100 % 99 %
Tyzden tehotenstva 12-14 2 16 12-20
Vysledok okamzité 1-2 tydny 1-2 tydny 2 tydny
1/30 Riziko potratu 0% 05-2% 05-1% 0%
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