Spolecnost Iékarské genetiky a genomiky
Ceské lékarské spoleénosti Jana Evangelisty Purkyné, z. s.

Society of Medical Genetics and Genomics
Czech Medical Society of J. E. Purkyné

Sokolska 31, 120 26 Praha 2, Czech Republic, tel.: +420 224 266 201-4, fax: +420 224 266 212, e-mail: cls@cls.cz, www.cls.cz

Aktualizované indikace neinvazivniho prenatalniho testovani (NIPT)

Tento doporuceny postup doplituje dokument Doporuceny postup €. 1: Provadéni v§eobecného
prenatalniho  screeningu vrozenych vyvojovych vad (Actual Gyn. 2014;6:19-22;
https://www.slg.cz/2013/provadeni-vseobecneho-prenatalniho-screeningu-vrozenych-
vyvojovych-vad) a Doporuceni o laboratornim screeningu vrozenych vyvojovych vad v prvnim
a druhém trimestru téhotenstvi (Klin. Biochem. Metab., 23 (44), 2015, No. 1, p. 27-30;
https://www.slg.cz/2015/doporuceni-o-laboratornim-screeningu-vvv-v-i-a-ii-trimestru).

Souhrn:

NIPT (neinvazivni prenatalni testovani, angl. non-invasive prenatal testing) je v soucasnosti
alternativni metodou ke genetickému testovani plodu v indikovanych ptipadech hrani¢niho
rizika Castych aneuploidii bez ultrazvukového nalezu.

Protokol:

1. Zéakladnim vySetfenim pro stanoveni individualniho rizika ¢astych aneuploidii u plodu je
prenatalni kombinovany test sestdvajici z kombinace stanoveni minimaln€ dvou biochemickych
maternalnich biomarkert v 10. — 12. tydnu (PAPP-A, free 3-hCGQG) a ultrazvukového vySetieni
plodu v 11. - 13. gesta¢nim tydnu dle metodiky Nadace fetalni mediciny (Fetal Medicine
Foundation; fetalmedicine.org) a dle spole¢nych laboratornich doporu¢eni CSKB.cz, CSNM.cz
a SLG.cz. Vysledkem kombinovaného testu je individudlni riziko nejCastéjSich trisomii
(chromosomy 13, 18, a 21).

2. Pokud je kombinované riziko nékteré z vySettovanych trisomii vyssi nebo rovné 1/100 nebo
je zjistén pozitivni ultrazvukovy ndlez, je indikovano kaskadové genetické vysetfeni materialu
plodu ziskaného invazivnim odbérem (CVS, aminocentéza). Tyka se cca 1 - 3 % Zen
vySetfovanych kombinovanym testem v zavislosti na jejich vékové distribuci.

3. NIPT, jakoZto screeningova alternativa invazivniho vysetieni plodu, je indikovéno pfi riziku
mezi 1/101 az 1/500 a pti negativnim ultrazvukovém nalezu. Tyka se cca 4 - 6 % vySetfovanych
zen v zavislosti na jejich vékové distribuci. Pozitivni nalez NIPT (pfi danych indikacnich
kritériich odpovida cca 1 - 2 % z celkového poctu vysledkti NIPT) musi byt potvrzen piimym
genetickym vySetfenim tkani plodu (napf. amniocentézou).

4. NIPT muze byt indikovan na zdkladé vysledku prenatdlniho integrovaného testu, sérum
integrovaného testu, pfipadné i samotného testu ve II. trimestru t¢hotenstvi (riziko v rozmezi

1/101 - 1/300 s negativnim ultrazvukovym nalezem). Tyka se méné¢ nez 1 % vysledkt
integrovaného testu v zévislosti na vékové distribuci vySetfovanych zen.

5. NIPT musi byt provadéno laboratoii akreditovanou dle CSN EN ISO 15189 dle ustanoveni
§ 28 - 29 zakona 373/2011 Sb. v platném znéni. Laboratof musi byt zapojena do externi
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kontroly kvality (napt. UK NEQAS) pro NIPT a musi pravideln¢ publikovat screeningové
parametry (pocet testl, senzitivita, FPR, FNR).

6. NIPT je indikovano po lege artis konzultaci 1ékafem se specializovanou zptsobilosti v oboru
I¢katska genetika (odb. 208).

7. Biochemické ¢asti integrovaného testu v . a II. trimestru jsou provadény v jedné laboratofi.
Oddélené vyhodnocovani screeningu v 1. a I1. trimestru neni doporu¢ovano a je povazovano za
postup non lege artis.

Zavér a prognoza vyvoje testovani volné DNA:

Spektrum cili vysetfeni volné DNA plodu v maternalni cirkulaci se rychle rozsifuje. V
prenatalni mediciné je mozné vySetiovat subchromosomalni vady (mikrodelece/duplikace)
nebo ¢asté monogenni choroby (napt. hemoglobinopatie, cysticka fibroza, Duchennova svalova
dystrofie, achondroplazie). V onkologii se testovani variant chimerické volné DNA pochazejici
z nadorovych bunék stava (liquid biopsy) dualezitym prognostickym faktorem.
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Schvdleno na schiizi vyboru SLG CLS JEP v Praze dne 7. biezna 2018

Toto doporuceni bude revidovano do konce roku 2019 vzhledem k vyvoji mezinarodnich doporuceni a
domaci i mezindrodni legislativy.



