Kazuistiky aneuploidii z naseho
pracoviste ve vztahu k NIPT
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1. Kazuistika
- vék 35 let BMI 28,02 1. gravidita

kombinovany test v I. trimestru mem) [iziko DS 1/ 1800, vék. riziko 1/ 360
Zaver: fakultativni indikace k invazivni prenatalni diagnostice.

Probandka se rozhodla pro NIPT.
NIPT Prenascan — Gennet  mom) nebyly prokazany trizomie ch 21,18,13

biochemicky screening v Il. trimestru ===) riziko DS 1/230
Zaver: indikace k invazivni prenatalni diagnostice.

Probandka opét odmitla.
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38. TT porod plodu s Downovym syndromem 47,XX, + 21

DS potvrzen z QF — PCR a karyotypu. Prosta trizomicka forma.
Metodou FISH — vySetreni karyotypu obou partneru.

Probandka

hodnoceno 35 mitdz a 200 jader

Zaver: vylouCena ev. mozaika T21, ale prokazana mozaika monozomie, trizomie a disomie
V 9 % jader monozomie X, v 3 % jader trizomie X.

GONOZOMALNI MOZAIKA 134 @13

Partner
hodnoceno 35 mitdz a 500 jader

Zavér: nelze vylouéit SKlon k nondisjunkci.

V 5,4 % zjisténa monozomie pro ch 21 a v 0,6 % zjiStény trizomie pro ch 21.
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Zaver pripadu:

Negativni vysledek Prenascanu pravdépodobné zpusobeny
vysokym BMI — nizka fetalni frakce Ci placentarnim mozaicismem
(nepotvrzeno).

U partneru nalezena nespecificka chromozomalni nestabilita -
navrzena moznost IVF s provedenim PGD.

V pripade spon. koncepce doporucena invaze — AMC cCi CVS.




2. Kazuistika

- vek 43 let BMI 23,7 5. gravidita / 2P
Kombinovany test v |. trimestru === pozitivni - riziko DS 1/70

NIPT — Prenascan === suspektnitrizomie ch X

UZ nalez




ageneze umbilikalni arterie
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pes equinovarus
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oboustranné cysty choroidalnich plexu
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Invazivni prenatalni diagnostika — AMC
QF-PCR + karyotypizace (G-pruhovani)
48,XXX, + 18

Pacientka se rozhodla te.hotenstw | { {; 3} (p 5) 3
ukoncCit a poskytla material ke studiu. ,

1, gj!_ da_ 46 P(‘
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VySetreni QF-PCR, karyotypizace a FISH:
periferni krev matky — 46,XX

tkan plodu - kompletni trizomie XXX + 18
tkan placenty — 7 ruznych klonu s ch. 18 a X

Zaver:
o Geneticka diskrepance mezi placentou a
™ plodem byla zpusobena placentarnim

& = &= mozaicismem. Vzhledem k rozlozeni
' \ o Cﬁ\ \ mozaiky s majoritou na XXX, nebyla NIPT
/" \/ _ / metodou odhalena trizomie ch. 18.
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3. Kazuistika
- 31 let BMI 23,79 1. gravidita
Kombinovany test v I. trimestru mmm)  pozitivni - riziko DS 1/20

Invazivni prenatalni diagnostika — CVS

QF — PCR — mozaika trizomie 21 — mozaikova forma Downova syndromu.

Karyotypizace (G-pruhovani) — 46,XX, +21 (21;21)(q10;10) — translokaéni forma trizomie ch 21
UZ nalez (NT 4,4mm, edém plodu, NB nepfitomna)

=) UPT

U rodicill vylou€eno nosic¢stvi Robertsonovské translokace.




Neinvazivni prenatalni vysetreni:

- cfDNA test — dveé statisticka hodnoceni dle EWMA a Z score

- pacientka vysetrena 2x
1. vySetfeni — dle ewma negativni, dle Z score pozitivni
2. vySetfeni — dle ewma pozitivni, dle Z score negativni

Zaver: pacientka by byla hodnocena jako pozitivni, vysledek ale nebyl zcela
prukazny.




Zaver
Neinvazivni prenatalni testovani — NIPT (NIPS) je prinosna informativni
metoda, ktera ovSem ma sveé limity. |

Maternal
Bloodstream

Zname limity:

nizka fetalni frakce
placentarni mozaicizmus
vyssi telesna hmotnost matky
vzacné chromozomoveé aberace matky cCi plodu .. ...

' Maternal DNA

malignita
krevni transfuze, transplantace
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Dekuji za pozornost
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Podékovani lékarskému a laboratornimu kolektivu GENNET.
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