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NIPT

* 1/2013 spolupraca s Gennet s.r.o. (BGI Shenzen)

® 1/2013 — 12/2014 - 172 vzoriek
* 3x T 21 - verifikacia, 1 x XXX

* 62 pérodov klinicky zdravé deti, pohlavie spravne
urcene




Kombinovany skrining

NIPT




Odp or ].’léania SGOC (J Obstet Gynaecol 2013;35(2):177-181)

v'NIPT ma byt volbou k amniocentéze pre tehotné so
zvySenym rizikom T 21, 18, 13

v'Konzultacia pred testom ma obsahovat diskusiu o
limitaciach testu

v'Ziadne porodnicke rozhodnutie u gravidit s

pozitivhym NIPT by nemalo byt uskuto¢nené bez
konfirmac¢ného vysSetrenia




Indikacia k NIPT

» Vek pacientky nad 35 rokov

* Pozitivny BS pre T 21, 18, 13

- Nosicstvo Robertsonovej translokacie 21 ev.13
« USG marker u plodu

» Nizke riziko - psychologicka indikacia

- ICSI

- KI k invazivhemu vySetreniu
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Aditivne genetické rizika

« OA - sterilita, infertilita, stigmatizacia - CGV, DNA
progenitorov

« USG ndlez (marker) - 1.krok NIPT + CGV, ev.DNA
progenitorov;
2.krok CVS/AMC - karyotyp, CGH array, DNA dg
(napr. CF), biochemické, sérologicé vysSetrenie

 Znizeny uE3 - riziko SLO sy — NIPT + DNA vysetrenie
progenitorov

 Genealogicke vysetrenie - CGV, DNA dg progenitorov




Cytogenetické vysetrenie pri NIPT

* Opakované reprodukcné straty v OA/RA
e Sterilita I bez klinicko genetického vysSetrenia
* Patologicky USG nalez

* Verifikacia patoldgie NIPT (prognoéza)




Chromozomoveé aberacie

* Numerické aberacie pohlavnych chromozémov X a'Y

* Vyvazené struktarové aberacie chromozomov
- translokacie

- Inverzie
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| (Trisomy 14) | |(Moncsomy 14)| [(Monosomy 21)| | Trisomy 21




Nase vysledky

1.1.2013 — 31.12.2014
172 vzoriek NIPT
796 vzoriek plodovej vody




Nase vysledky

1.1.2013 — 31.12.2014
172 vzoriek NIPT
44 CG vySetreni rodicov
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Zaver

1, Conditio sine qua non:
Klinicko genetickeé vysetrenie
Indikacia
*Sonografické vysetrenie bezprostredne pred venepunkciou a
morfologickeé sonografické vysetrenie po NIPT
2, Pri patologickom karyotype jedného z rodicov nie je NIPT
dostato¢nym testom — je nutné stanovit karyotyp plodu
3, Pri USG patoldgii plodu nie je NIPT dostato¢nym testom - je
nutné stanovit karyotyp plodu, ev FISH, aCGH
4. Pri patologickom vysledku NIPT je nutna verifikacia patologie
klasickym cytogenetickym vysetrenim alebo QF PCR
5. Trizomiu chromozomu 21 a 13 je pre progndozu nutné
diagnostikovat klasickym cytogenetickym vySetrenim
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