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Indikacie prenatalnej genetickej diagnostiky
v roku 2007 v porovnani s obdobim 1991-1999, SR
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Indikdacie PND (2007) a Zachyt CHA

Indikdcia %o .
Vek matky 40,2 2,9
Pozitivny biochemicky skrining 46,7 2,7
Genetické riziko 5,7 6.6
Sonograficky ndlez 3,8 11,2
Psychologickd obava 0,9 0

Iné 27 0




Chromozomové anomalie v PND
Pomer trizomia 21/iné CHA(2006)
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Pocet CHA podl'a typov a podla
jednotlivych skupin indikacii PND
v roku 2007

CHROMOZOMOVE ANOMALIE
INDIKACIE DS Ti18 T13 GA INE Spolu
Veknad35rokov 16 8 2 1 7 7 25
Pozitivny skrining 199 25 5

Ultrasonografiaplodu 151 3 9

Geneticke indikacie 167

Iné 142

Spolu 6 16 2 16 29 99

o‘

“" DS.=Downov sy, T18=Edwardsov sy., T13=Patau sy.,6A=g
anomdlie, INE=ostatné CHA,




Skriningové stratégie a
zachytnost DS v % (pri 5%FPR)

tyzden gravidity
11 - 13 15-18

Test
Kombinovany (NT+PAPP-A+freebeta hCG) 87 - 82
Triple ( AFP+hCG+E3) 69
Integrovany biochemicky (vSetky biochemické) 88
Integrovany kombinovany (sono + biochémia) 96

FPR= false positive rate, falosna pozitivita




Bezpecnost’ skriningovych
strateégii

Pri 75% DR je poCet strat nepostihnutych plodov na
100 000 skrinovanych tehotnych Zien:

Double test 47
Triple test 30
Kombinovany test 17
Sérum integrovany test 6

Integrovany test 2
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Bezpecnost skriningovych
stratégii (85%br)

TEST MERANIE FPR(%)
Integrovany NT+PAPP-A+AFP+E3,+ bhCG+InhA 1,2
Sérum integrovany - bez NT 2,7
Kombi novan)'l NT+fbhCG+PAPP- A 6,1
Quad r'uple AFP+E3+fbhCG+InhA 6,2
Triple AFP+E3+fbhC6 9,3

Wald NJ et al: SURUSS studia, odvodené, 2003



FPR(O/O) Pr'l 857DR

Podiel gravidit, kde sa ponidka invazivny odber vzorky na
prenatalne vysetrenie chromozomov plodu v %,
podl'a pouzitej skriningovej stratégie

 Test zacina v tt.gravidity 10 11 12 13
FPR v %

« Kombinovany test 3,6 4,3 6,0 7,7

e Sérum integrovany test 2,7 3,9 4,9 5,6

Integrovany test

(FPR=% oznacenych gravidit ako pozitivhe. DR= senzitivita )




Integrovany test aj s vysetrenim NT je
najlepsi, pre najmensiu falosnu pozitivitu

Sérum integrovany test je najlepsi tam ,kde
nie je dostupné certifikované vysetrenie NT

Quadruple/triple test je najlepsi pri neskorom
prichode tehotnej do skriningu

« Kombinovany test je vhodny len na prianie
tehotnej, ak nie je ochotna cakat' na IT

(7) UK odporucanie pre rok 2007: DR 75% pri 3% FPR pre DS.
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Vyhody AMC oproti CVS:

-Integrovany test dava vyssiu DR pri rovnakej FPR
oproti testu kombinovanému, vysledok je moiny v II.trimestri, teda
je indikované menej invazivnych odberov plodovej vody

-cca 20% gravidit s CHA skon¢i ako spontanny potrat I.v trimestri,
teda pred indikaciou AMC , invazivne vysSetrenie je tu zbytoéné

-straty plodov su nizSie ako pri CVS z dovodu pouZitej stratégie

-si tu testované fetdlne bunky oproti bunkam placentarnym, ¢o
Znamena nizSiu moznost’ mozaicizmu

U4

-konzultujeme vysledky komplexného karyotypu, nie len niektoré lokus
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