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Pouze z analyzy Zilni krve té€hotné Zeny bude v budoucnu mozné stanovit celou Skalu vrozenych onemocnéni, kterymi
muZze byt plod postiZen, fika profesorka llona Hromadnikova z 3. |ékaFské fakulty UK.

* LN Jak vnimate zavedeni neinvazivnich prenatalnich testd do klinické praxe? Lékafi si je chvali, jsou vSak nakladné
a nehradi je zdravotni pojistovny. V ¢em vidite jejich pfinos?

Jedna se o velmi sofistikovanou metodu, ktera dokaze precist sou¢asné cely genom, tedy DNA matky a plodu. U
Downova, Edwardsova &i Patauova syndromu se hodnoti mnozstvi genetické informace pochazejici vzdy z vybraného
chromozomu. Tato technologie se rychle vyviji a zlepSuje svoji spolehlivost, ale stale ma urcita omezeni.

* LN Jaka napfiklad?

Metoda zatim neumi urcit, je-li plod postizen tzv. mozaikovou formou daného syndromu, tedy formou onemocnéni,
kdy ma plod v nékterych burikach pfitomnou normalni genetickou vybavu a v jinych burikach nadbytecny chromozom.
Pokud v téchto testech vyjde pozitivni vysledek, pacientky museji podstoupit invazivni vySetfeni, pfi kterém se vSe
definitivné potvrdi, nebo vylouci. Je tfeba nejprve vyfesit néktera omezeni a teprve pak test nabidnout pacientkam jako
skute¢nou alternativu k invazivnim vySetfenim.

* LN Kterym Zenam byste neinvazivni testy v jejich sou¢asné podobé doporucila a kterym naopak nikoliv?

Testy bych v jejich nyné&jSi podobé& doporucila tém téhotnym Zenam, které maji na zakladé bézné dostupnych
screeningovych metod zvySené riziko postizeni plodu a nemohou podstoupit invazivni vySetfeni pro potvrzeni i
vylou€eni takového vysledku. Naopak u téch Zen, kde je zfejmé, Ze riziko postiZzeni plodu je sice rovnéz vysoké, ale
invazivni vySetfeni podstoupit mohou, je podle mého nazoru neinvazivni vySetfeni z Zilni krve matky nadbytecné a
drahé. P¥i pozitivnim vysledku, ktery je vice nez pravdépodobny, totiZz téhotna Zena invazivni vySetfeni nakonec stejné
podstupuje.

* LN Docka se podle vas tato metoda ¢asem S$irSiho uplatnéni?

Do budoucna vidim uplatnéni této metody jako ploSného screeningového testu, ktery by mohl poukazat na
pfitomnost chromozomalnich vad plodu u téch Zen, které mély vysledek bézného screeningu negativni. Upozorfiuji ale,
ze tato metoda je pouzitelna jen pro jednocetna téhotenstvi a zcela nevhodna pro téhotenstvi s vice plody. Jelikoz test
je zalozen na hodnoceni smésné DNA, tedy DNA matky a DNA plodu v Zilni krvi matky, nelze u vice€etného t&€hotenstvi
fici, ktery z plod( je postizen a ktery nikoliv.

* LN Myslite si, Ze prenatalni diagnostika dédi¢nych chorob bude v budoucnu zcela nahrazena neinvazivnimi metodami
na bazi pfitomnosti genetickych informaci plodu v Zilni krvi matky?



Tomuto tématu se na odbornych konferencich vénuje velka pozornost, ale zatim odbornici nedospéli k jednoznacné
shodé. Myslim, Ze neinvazivni prenatalni diagnostika na bazi pfitomnosti genomu plodu v krevnim ob&hu matky nemuze
nikdy plnohodnotné nahradit stavajici neinvazivni a invazivni vySetfeni. Existuje velmi dobfe propracovany systém tzv.
prvo- a druhotrimestralniho screeningu vrozenych vyvojovych vad, ktery stanovuje vysi rizika postizeni plodu, a ten
by bylo vhodné zachovat. Neinvazivni vySetfeni zilni krve matky mize pomoci tam, kde ostatni screeningové metody
selhavaji. Napfiklad kdyz ma Zena mladsi 35 let negativni biochemické markery a nema nalez pfi ultrazvukovém
vySetfeni. A také v téch pfipadech, kdy je riziko postizeni plodu zna¢né, ale invazivni vySetfeni Zena podstoupit nemuze.
* LN Jako prvni v Cesku jste pied deseti lety zavedla neinvazivni uréeni pohlavi plodu z periferni krve matky. U kterych
zen se tato metoda vyuziva, ve kterém tydnu téhotenstvi je mozné ji aplikovat a kolika Zenam a jak uz pomohla?

Urcit pohlavi Ize z odbéru pouhych 10 mililitrd Zilni krve matky jiz od 6. tydne téhotenstvi. Z etickych davodd,
aby nedochazelo k selekci pohlavi plodu, se pouziva pouze u pacientek s rizikem postizeni plodu tzv. X-vazanym
onemocnénim, kdy dév€ata mohou toto onemocnéni pouze prenést na své potomky, ale u chlapct je dokonce 50%
riziko, Zze budou danym onemocnénim postizeni.

* LN O jaké nemoci se jedna?

V populaci se dnes nej¢astéji objevuji takova onemocnéni vazana na chromozom X, ktera souviseji s poruchou
srazlivosti krve, dale svalova dystrofie, nékteré velmi zavazné vrozené poruchy obranyschopnosti a také néktera vzacna
metabolickd onemocnéni. Hlavni vyhodou metody je jeji vysoka spolehlivost (99,9 %) a jeji skute¢na neinvazivita. Pokud
se ur€i, ze plod je Zenského pohlavi, t€hotna Zena jiz nemusi podstupovat invazivni vySetfeni. V pfipadé, Ze je plod
muzskeého pohlavi, je naopak tfeba dal8im invazivnim vySetfenim vyloucit &i potvrdit, zdali je plod onim onemocnénim
postizen &i nikoliv. Doposud jsme vySeffili asi 500 pacientek s podezfenim na X-vazané onemocnéni plodu.

* LN Metody neinvazitni prenatalni diagnostiky se stale vyvijeji. Jaké dalSi genetické vady by se s jejich pomoci mohly
v budoucnu odhalovat?

Neinvazivni metody, které se jiz vyuzivaji, umoznuji stanovit i dal$i genetické informace plodu, napfiklad
RH faktor. Je to dilezité zejména u matek, které maiji protilatky proti RH faktoru plodu, protoze tyto mohou v prabéhu
téhotenstvi vyvolat zavazné poskozeni plodu, tzv. fetalni erytroblastézu. Také se vyvijeji metody, které by dokazaly véas
odhalit riziko pozdéjsiho vyskytu zavaznych téhotenskych komplikaci souvisejicich s nedostate¢nou funkci placenty. Z
experimentalnich studii uz dnes vime, Ze z analyzy Zilni krve matky je mozné precist informace celého genomu plodu.
Do budoucna z ni tedy bude mozné stanovit celou $kalu vrozenych onemocnéni, kterymi muze byt plod postizen.



