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11. – 17.

týden

Cell free fetální DNA (3,4 %)

Cell free mateřská DNA (96,6 %)

•1997 První publikace o cffDNA v krvi 

matky.  (Lo YMD et al. Lancet

1997;350:485-7)

NON-INVASIVE PRENATAL TESTING (NIPT)

Izolace volné DNA plodu

Placenta Maternal plasma Maternal blood

cells
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NIPT

• Pro všeobecné použití je v ČR příliš drahé

• UZ vyšetření přináší velmi významné a 
nezaměnitelné informace o stavu těhotenství a díky 
tomuto vyšetření mohou být odhaleny mnohé 
strukturální anomálie plodu

• Je vhodné doporučovat NIPT u žen, které mají 
pozitivní výsledek těhotenského screeningu

NT (3,2 mm)
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Struktura screeningu v ČR

Integrovaný test

pouze II. trim.

pouze I. trim.
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Doporučený postup ACOG (2016)

V roce 2018 byl publikován článek Springer, Loucky, Cutka, Stejskal, Gregor, Tesner, 
Zima: The Importance of Integrated Test in Down Syndrome Screening Algorithm. 
2018 Journal of Medical Screening Sep;25(3):114-118. Epub 2018 Mar 25.

Screeningový test
Týdny těhotenství

pro screening
Výtěžnost testu

pro DS (%)
Falešná 

pozitivita (%)

Kombinovaný test 11. - 14. 82 - 87 5

Triple test 15. - 22. 69 5

Quadruple test 15. - 22. 81 5

Integrovaný test
11. - 14. 

a 15. - 22. 96 5

Sekvenční int. test
11. - 14. 

a 15. - 22. 95 5

Kontingenční scr. 88 - 94 5

Sérum int. Test
11. - 14. 

a 15. - 22. 88 5

cffDNA od 10.týdne
99 ( u těch, které 

dostanou výsledek) 0,5
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• Odbornými společnostmi SLG a ČSKB ČLS JEP
navrhované schéma prenatálního screeningu umožní
velmi dobrou detekci vrozených vývojových vad při
využití technik NIPT

• Navrhovaný systém hrazení NIPT není plošným
screeningem, jde o vyšetření u žen s definovaným
hraničním rizikem bez UZ nálezu

• Jde o alternativní metodu, která je v indikovaných
případech nejen šetrnější, ale zároveň i finančně
výhodnější alternativou (invazivní vyšetření a následný
genetický test jsou v souhrnu téměř dvojnásobně dražší
než samotné NIPT).

NIPT
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Gynekologové

11. – 13. týden  UZ - NT 10. -12. týden   
PAPP-A, free b hCG

Výpočet rizika
CVS / AMC

UZ screening ve 20. - 22. týden

Pozitivní

Negativní

NIPT

Pozitivní

Negativní

> 1:100

1:100  - 1:500 < 1:500

AFP, hCG, uE3 v 16. - 18. týdnu
1:100  - 1:300

> 1:100 AMC
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Kombinovaný test jako kritérium 
pro vyšetření NIPT

• Není možné zahrnout do systému hrazené péče
vyšetření, jehož provádění se opírá o výsledek UZ
vyšetření, které nemá nastavený důsledný systém
kontroly kvality

• Kvalita měření NT je významně odlišná

• Tisíce screeningových vyšetření u pacientek gynekologů
bez FMF certifikátu

• Fetal Medicine Foundation – sleduje a ověřuje
každoročně správnost měření NT – v ČR má k lednu
2019 platný certifikát 147 lékařů a porodních asistentek.
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Srovnání ceny NIPT a invazivního vyšetření

• kód 94 995 - 12 500,- Kč + izolace DNA

• AMC – karyotyp u všech

– QF-PCR + karyotyp asi u 50 % ???

• CVS – karyotyp + QF-PCR u všech (na některých 
pracovištích se provádí QF-PCR + aCGH a na některých 
pracovištích QF-PCR +karyotyp)

• Pokud je QF-PCR (případně karyotyp) negativní, je 
indikovaná navíc i aCGH (SNP array kód 94994 - 13 500 Kč)

• Pokud se pouze izoluje DNA z kultivovaného CVS pro 
budoucí aCGH (a nedělá se QF-PCR), kromě izolace DNA se 
ještě počítá i fragmentační analýza (kód 94237 - 3 835 
bodů)
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Srovnání ceny NIPT a invazivního vyšetření
Detekce chromozomálních aneuploidií, která může být 

nahrazena NIPT

• QF-PCR: 7500,00Kč

• Komplexní vyšetření CVS 

QF PCR + karyotyp + odběr: 18572,18Kč nebo 

QF PCR + aCGH + odběr: 22118,00Kč

• Komplexní vyšetření AMC 

QF PCR + karyotyp + odběr: 16568,10Kč nebo 

QF PCR + aCGH + odběr: 21648,90Kč

• NIPT (kód 94 995) = 12 500,00Kč + izolace DNA (kód 
94235) = celkem 12987,20Kč
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Návrh textu ke kódu 94995

• NIPT, jakožto screeningová alternativa invazivního vyšetření 
plodu, je indikováno při riziku mezi 1/101 až 1/500 a při 
negativním ultrazvukovém nálezu
• Týká se cca 4 - 6 % vyšetřovaných žen v závislosti na jejich věkové 

distribuci. Pozitivní nález NIPT (při daných indikačních kritériích 
odpovídá cca 1 - 2 % z celkového počtu výsledků NIPT) musí být 
potvrzen přímým genetickým vyšetřením tkání plodu 

• NIPT může být indikován na základě výsledku prenatálního 
integrovaného testu, sérum integrovaného testu, případně i 
samotného testu ve II. trimestru těhotenství (riziko v 
rozmezí 1/101 - 1/300 s negativním ultrazvukovým nálezem)

• Týká se méně než 1 % výsledků integrovaného testu v závislosti na 
věkové distribuci vyšetřovaných žen.
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Podmínka pro úhradu NIPT

• Zavedení NIPT do hrazené péče pro vybrané rizikové 
skupiny závisí na všeobecném zajištění kvality 
kombinovaného testu v 1.trimestru pro všechny 
těhotné, tedy na zajištění, aby UZ část vyšetření 
prováděli pouze certifikovaní 
UZ specialisté.

• Podle slibu předsedy ČGPS ČLS JEP MUDr. Dvořáka z 
roku 2018 se o to odborná společnost zasadí.
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Výrobce Test

Ariosa 
Diagnostic

Harmony Prenatal Test http://www.ariosadx.com/

Sequenom MaterniT21 PLUS  
http://www.sequenomcmm.co
m/home/

BGI Health 
Europe

Prenascan http://www.prenascan.eu

ILLUMINA
Verifi® Prenatal Test
Verifi® Plus Prenatal
Test

https://www.illumina.com/clinic
al/illumina_clinical_laboratory/v
erifi-prenatal-tests.html

Natera Panorama
http://global.panoramatest.com
/uk/about

Multiplicom Clarigo https://www.agilent.com
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NIPT v ČR 2017
• Velká centra (3 - 7 tisíc scr/rok) provedla, vzhledem k 

celkovým počtům screeningů, NIPT u 11 – 14 % žen

Test počet vyšetření

Clarigo 1618

Panorama 1585

Prenascan 1494

cffDNA Gennet 1493

Trisomy test 367

Harmony 156

MaterniT-genome 21

MaterniT21Plus 19

VisibiliT 5
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Evropa a NIPT
• V řadě vyspělých evropských zemí je NIPT zařazen do 

systému zdravotní péče. Systém hrazení je různý, nicméně 
systematický na základě výsledků kombinovaného testu

– UK – všeobecná úhrada od 2018

– Švýcarsko - Riziko >1 /1 000 

– Belgie a Holandsko – pro všechny těhotné s pojištěním plně hrazeno

– Francie – doporučeno pro rizika 1/51-1/1000

– Německo – hrazeno z pojištění od 8/2019

– Dánsko – v systému zdravotní péče od 1. 3. 2017

– Rakousko – není zatím hrazeno
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• je v současnosti screeningovou metodou s 
nejvyšším záchytem a nejnižší falešnou 
pozitivitou nejčastějších chromosomálních 
aberací

• Jde o rutinně používanou metodu, která je 
vyhledávaná pro svou přesnost a jednoduchou 
dosažitelnost

• Spektrum genetických onemocnění 
vyšetřitelných NIPT se stále rozšiřuje 
(mikrodelece /mikroduplikace, monogenní
choroby).

NIPT
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