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diagnostiky AN

je poprednym centrom v oblasti ultrazvukovej prenatalnej,
gynekologickej, detskej gynekologickej a prsnikovej
diagnostiky na Slovensku. Viac ako 6 rokov poskytujeme
klientkam Spickovu diagnostiku v oblasti tehotenstiev,
sterility a gynekologickych ndadorovych ochoreni s
pouzitim high-end ultrazvukového vybavenia.
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SYNDROMU PLODU IBA Z ODBERU
KRVI MATKY

6) PRENASCAN

BGI technology inside

: CENTRUM FETALNEJ
A GYNEKOLOGICKEJ >
DIAGNOSTIKY A

A



NEINVAZIVNY GENETICKY TEST

Trizémia (tri kopie) chromozdmov Cislo 21, 18 a 13 - sU najcastejSie
chromozomalne odchylky v pocte (aneuploidie), vacsinou vznikaju
nahodne pri pocati.

Chromozémy su bloky génov typického tvaru a poétu. Clovek ma 23
parov chromozémov ¢islovanych podla velkosti: jeden z paru pochadza
od matky, druhy od otca. Pohlavné bunky — vajicka a spermie — maju
poloviény pocet chromozdmov, ktory sa spdruje po pocati. NajcastejSou
pri¢inou trizémie je chybne vyvinuta pohlavna bunka s nadpocetnym
chromozémom. Castejsie tato chyba postihuje vajicka a jej riziko stipa
s vekom matky. Prebytok radovo stoviek génov pri trizémii vedie k
porucham celkového vzhladu, vrodenym chybam roéznych organov a
oneskorenému dusevnému vyvoju. V sucasnosti neexistuje ani Uc¢inna
prevencia, ani lie¢ba tychto choréb a Zivotnd progndza postihnutych je
nepriazniva.

V spolupraci s najvacSou spolo¢nostou na svete, ktord se venuje
sekvenovaniu, BGI ponikame novy neinvazivny prenatalny geneticky
test, ktory odhaluje zmnozZenie (trizémiu) chromozémov ¢. 21 (Downov
syndrém), ¢. 18 (Edwardsov syndrém), a ¢. 13 (Patauov syndrém) plodu
priamo z krvi matky bez nutnosti invazivneho vysetrenia (amniocentézy,
CVS). K vysSetrovaniu sa pouzivaju techniky ,sekvenovania novej
generacie” spojené s bioinformatickou analyzou vysledkov. Tato metéda
je neinvazivna, s vysokou senzitivitou bez rizika potratu, ¢i infekcie.

POROVNANIE SUCASNYCH TESTOV
ZISTUJUCICH CASTE ANEUPLOIDIE PLODU

Posledné publikované tdaje overili G¢innost testu u 99,91 % pripadov
trizémie ¢. 21 (Downov syndrém), u 98,79 % trizémie ¢. 18 (Edwardsov
syndrém) a u 98,7 % trizémie ¢.13 (Patauov syndrém).

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

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

Vysledky testu mozu byt tiez skreslené cudzou DNA, ak matka dostala
trasfuziu alebo je po transplantdcii kmenovych buniek.

RIZIKO NAJZAVAZNEJSEJ TRIZOMIE CHROMOZOMU

C. 21 (DOWNOV SYNDROM) K VEKU MATKY

Vekmatky pri pérode

Rizikotrizdmie €. 21

1/1500 1/1400 1/1000 1/380 1/110 1/30

Screening

v 1. trimestri ©s Amriocenieza PRENA SCAN
Metdda neinvazivni invazivni invazivni neinvazivni
Spolahlivost 85% 100% 100% 99%
Tyzdentehotenstva 12-14 12 16 ],2'20
Vysledok okamvité tydny Ftydny 21\:;/:1;/
Riziko potratu 0% 05-2% 05-1%




