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Registr laboratori

* Prehled pracovist provadéjici laboratorni screening
VVV je veden pfi RL MZ CR pro KB v Praze.

e Je veden od roku 2002

* Seznam laboratori, aktualni prednasky i odkazy na
kontrolu kvality jsou uvedeny na webové strance
http:/www1.lf1.cuni.cz/screeningDS



http://www1.lf1.cuni.cz/~dbezd/

Obecna charakteristika provadéni
prenatalniho screeninguv soucasnosti

Snaha co nejspolehlivéji a nejjednoduseji oznacit vysoce
rizikova téhotenstvi za primérenych (rozumnych)
ekonomickych nakladu.

Nastup DNA testovani (NIPT) — hledani optimalniho modelu
zaClenéni NIPT do stavajicich screeningovych postupu

: 4 P HVH The detection rate of standard screening for tri-
Stu d I€ Srovn avaJ ICI efe kt Ivitu somy 21 was 79%, somewhat lower than the rate
ko m b| novan é h ') teSt u of 82 to 87% (at a false positive rate of 5%) that

has been reported previously.!® It is possible that
S DNA testova'nl'm — NEXT Study standard screening has lower performance in

clinical practice than under the stringent ex-
perimental conditions in which previously re-
ported data were collected.

Vysledky u K.T. v rutinni praxi
horsi nez je bézné prezentovano

Tato skuteénost odpovidd také vysledkdm screeningu v CR.



Kazuistika 1

Vek téhotné zeny: 26 let

Kombinovany test: 13 + 2

NT 1,0 mm (0,59 MoM)

fB hCG -

PAPP-A 0,47 mlU/ml (0,40 MoM) Vysledek KT: 1 : 1700 (negativni)

Integrovany test: 14 + 6

AFP 11,3 1U/ml (0,55 MoM)
HCG 25,55 klu/l (1,02 MoM)
uk3 1,04 nmol/l (0,56 MoM) Vysledek IT: 1 : 250 (pozitivni)

Dalsi postup: provedena AMC

Zaver: M. Down



Kazuistika 2

Vek téhotné zeny: 41 let

Kombinovany test: 12 +5

NT 1,3 mm (0,82 MoM)

fB hCG -

PAPP-A 1,68 mlU/ml (1,35 MoM) Vysledek KT: 1 : 1700 (negativni)

Integrovany test: 15+ 0

AFP 7,21U/ml (0,33 MoM)
HCG 66,24 klU/I (2,95 MoM)
uk3 1,33 nmol/l (0,68 MoM) Vysledek IT: 1 : 25 (pozitivni)

Dalsi postup: provedena AMC

Zaver: M. Down



Kazuistika 3

Vek téhotné zeny: 39 let

Kombinovany test: 13 +4

NT 1,1 mm (0,61 MoM)

fB hCG -

PAPP-A 1,31 mlU/ml (0,67 MoM) Vysledek KT: 1 : 430 (negativni)

Integrovany test: 15 + 2

AFP 12,81U/ml (0,45 MoM)
HCG 116,56 klU/I (4,39 MoM)
uk3 2,89 nmol/l (1,22 MoM) Vysledek IT: 1 : 30 (pozitivni)

Dalsi postup: provedena AMC

Zaver: M. Down



Kazuistika 4

Vek téhotné zeny: 31 let

Kombinovany test: 12 + 1

NT 1,7 mm (1,2 MoM)

fB hCG 91,8 ng/ml (2,13 MoM)

PAPP-A 1,53 mlU/ml (0,58 MoM) Vysledek KT: 1 : 919 (negativni)

Integrovany test: 16+0

AFP 29,4 IU/ml (1,02 MoM)
HCG 146,67 kiU/I (3,93 MoM)
uk3 - Vysledek IT: 1 : 190 (pozitivni)

Dalsi postup: provedena AMC

Zaver: M. Down



Kazuistika 5

Vek téhotné zeny: 38 let

Kombinovany test: 12 + 1

NT 1,7 mm (1,20 MoM)

fB hCG 63,3 ng/ml (1,24 MoM)

PAPP-A 0,85 mIU/ml (0,55 MoM)  Vysledek KT: 1 : 931 (negativni)

Integrovany test: 16+ 1

AFP 23,01U/ml (0,79 MoM)
HCG 103,40 klU/I (2,87 MoM)
uk3 - Vysledek IT: 1 : 20 (pozitivni)

Dalsi postup: provedena AMC

Zaver: M. Down



Kazuistika 6

Vek téhotné Zeny: 30 let

Kombinovany test: 11 + 4

NT 1,7 mm (1,20 MoM)

fB hCG 18,0 ng/ml (0,33 MoM)

PAPP-A 0,35 miU/ml (0,23 MoM) Vysledek KT: 1 :2 213
(negativni)

Integrovany test: nebyl proveden

Dalsi postup: porodv 37 +5

Zjisténi po porodu: M. Down



Kazuistika 7

Vek téhotné zeny: 38 let

Kombinovany test: 12 + 4

NT 1,9 mm (1,19 MoM) (nosni kost pritomna)

fB hCG 124,00 ng/ml (2,47 MoM)

PAPP-A 1,42 miU/ml (1,24 MoM) Vysledek KT: 1 : 1000 (negativni)

Integrovany test: 16+4

AFP 2391U/ml (0,51 MoM)
HCG 98,40 klU/l (4,05 MoM)
uk3 1,08 nmol/l (1,03 MoM) Vysledek IT: 1 : 45 (pozitivni)

Dalsi postup: provedena AMC

Zaver: M. Down



Statistika — Gennet Praha

V letech 2012-2014 bylo v Gennetu prenatalné
diagnostikovano 141 Trisomii 21

U 112 byl znam vysledek kombinovaného testu

U7 (6,25%) z nich (112) byl vysledek kombinovaného
testu negativni a byly zachyceny druhou c¢asti
integrovaného testu.

U 29 ze vSech (141) pfipadl = 20% nebyl kombinovany
test proveden (nebo nebyl znam).



Kazuistika 8

Vek téhotné zeny: 39 let

Kombinovany test: 13 + 6

NT 2,0 mm (1,10 MoM)

fB hCG 18,83 ng/ml (0,78 MoM)

PAPP-A 2,70 mlU/ml (0,59 MoM) Vysledek KT: 1 : 1700 (negativni)

Integrovany test: 16 +5

AFP 20,22 IU/ml (0,64 MoM)
HCG 36,65 klU/I (1,61 MoM)
uk3 2,78 nmol/l (0,86 MoM) Vysledek IT: 1 : 85 (pozitivni)

Dalsi postup: nabidnuta AMC - odmitla

Zjisténi po porodu: M. Down



Kazuistika 9

Vek téhotné zeny: 32 let

Kombinovany test: 12 + 6

NT 340mm (2,08 MoM)

fB hCG 26,53 ng/ml (0,61 MoM)

PAPP-A 1,91 miU/ml (0,97 MoM) Vysledek KT: 1 : 350 (negativni)

Integrovany test: 15+5

AFP 21,81 1U/ml (0,71 MoM)
HCG 79,48 kIU/I (2,11 MoM)
uk3 1,96 nmol/l (0,73 MoM) Vysledek IT: 1 : 3 (pozitivni)

Dalsi postup: provedena AMC

Zaver: M. Down



Registr laboratori

V roce 2014 bylo v Registru 45 laboratori
provadejicich screening VVV

37 z nich vysetruje v 1. i 2. trimestru

1 pouze v 1.trimestr

Ve 2.trimestru bylo vysetreno 55,1 tisic tehotnych
V 1.trimestru 66,5 tisice tehotnych



Pocty vysetreni ve screeningu
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Integrace

* Neékteré laboratore integruji 100% vysetreni z 1.trimestru, jiné
jen nekolik procent.

2010 | 29,5% |vysledku 2.trim je soucast integrovaného testu

2011 | 32,0% |vysledku 2.trim je soucast integrovaného testu

2012 | 46,8% |vysledku 2.trim je soucast integrovaného testu

2013 | 53,4% |vysledku 2.trim je soucast integrovaného testu

2014 | 55,6% |vysledku 2.trim je souc€ast integrovaného testu




DOPORUCENY POSTUP

Provadeéni vseobecného prenatdlniho screeningu vrozenych
vyvojovych vad - prijaty Spolecnosti |ékarské genetiky CLS JEP
s uCinnosti k 15.1.2014

Klin. Biochem. Metab., 22 (43), 2014, No. 1, p. 40-42.
http://www.actualgyn.com, Publikovano 13.2.2014

Novelizace doporuéeni schvalena SLGG, CSKB a CSNM, sekci IA
metod odbornymi spolecnostmi 10.11.2014

Biochem. Metab., 23 (44), 2015, No. 1, p. 27-30.
http://www.cskb.cz/res/file/doporuceni/2014/vvv 20141110.pdf
Obsahuje také zakladni informace o NIPT (DNA) testovani

Systém provadéni screeningu v 1. a 2. trimestru je dan dohodou
mezi laboratori, gynekology a genetiky.



http://www.actualgyn.com/
http://www.cskb.cz/res/file/KBM-pdf/2015/2015-1/KBM-1-2015-dop-vvv-27.pdf
http://www.cskb.cz/res/file/doporuceni/2014/vvv_20141110.pdf

Mozné schéma screeningu

> Gynekologove

11.-13.tyden UZ-NT 10. -12. tyden
CRL 45-84 mm PAPP-A, free 3 hCG

Pozitivni \/

W >1:100 Vypolet rizika

< 1:1000

NIPT 1 1:100 -1:1000

\ 4
AFP, hCG, uE3 v 16. - 18. tydnu

|

> UZ screening ve 20. - 22. tyden




Reflexni DNA testovani — Nick Wald

Reflex DNA screening pathway

Most women reflexed to a DNA Most women with screen
test will be unaffected positive results will be affected

Screen-positive

Offer of
Risk > 1 in 100 amniocentesis
or CVS
Reflex DNA
Risk > 1 in 800 test using *

other sample

Two blood Combined
samples taken [=#| test using ; - Screen-negative
(11-13 weeks) onesample | pick < 1in 800 Risk < 1in 100
No further
action

* About 3% of DNA tests fail. Women with a failed DNA tests are invited for a repeat test. If it fails again an Integrated test is reported

16. celostatni konference fetalni mediciny,
Praha, 15.1.2016



Reflexni DNA testovani — Nick Wald

' Reflex DNA test

using other
sample

Positive
(offer
amniocentesis)

Two blood

Combined
test using
one sample

Failed test

Negative

sample taken
(11-13 weeks)

16. celostatni konference fetalni mediciny,
Praha, 15.1.2016

Integrated test

Positive
(offer
amniocentesis)

Negative

Negative




Zaver
Klesa pocet laboratori, které provadi pouze
druhotrimestralni test

Tim relativné stoupa i procento integrovanych testu,

protoze se 2.trim déla hlavné jako soucast integrovaného
testu

Integrace zvysuje pocet zachycenych chromozomalnich
aberaci

Zavedeni rutinniho DNA testovani v CR neni v souéasné
dobé zcela realné a bude zaviset na posouzeni
ekonomickych faktoru

Cely amb. lab. komplement 2014 - 7,3 mld. K¢,

10.000 DNA (NIPT) testtu v cené 10.000, - K¢
- 100 milionu K.



Dékuji za pozornost!

16. celostatni konference fetalni mediciny,
Praha, 15.1.2016



