Abstrakt

Cile: Prenatdlni testovani je v souCasné dobé zaloZzeno na provadéni ultrazvukového
vySetiovani, stanoveni nékterych biochemickych latek a nejnovéji také na analyze fragmenti
mimobunécné DNA plodu v krvi matky. Cilem prace bylo ovéfeni, zda stanoveni inhibinu A u
té¢hotnych Zen muize ptispét ke zpiesnéni vysledkli prenatalniho screeningu (stanoveni rizik)
Downova syndromu a tim také ke snizeni poc¢tu zbyte¢né provadénych invazivnich zakrok,
ptipadné k lepsi stratifikaci rizik pii rozhodovani o vyuziti neinvazivniho DNA testovani.
Metodika: Koncentrace inhibinu A byly méfeny pomoci paramagnetické casticové
chemiluminiscen¢ni imunoanalyzy na systému Access, Beckman Coulter. Vyhodnoceni rizik
screeningu bylo provedeno pomoci systému Alpha, LMS. Byly porovnavany vysledky ve dvou
skupinach screeningovych testt, triple testu a integrovaného testu. V prvnim piipad¢ byla rizika
Vv téchto dvou skupinédch stanovena bez inhibinu A, a zahrnovala pouze vysledky s vysokym
rizikem. Nasledn¢ byly do screeningovych protokolti zahrnuty vysledky inhibinu A a stavajici
rizika byla revidovéna.

Vysledky: Prvni skupina screeningovych testd (triple test) zahrnovala celkem 277 téhotnych
zen. Druhd skupina (integrovany test) zahrnovala 91 t€hotnych zen. Vysledna rizika u
téhotnych byla bez stanoveni inhibinu A vys§i nebo rovna 1:300 (triple test), resp. 1:150
(integrovany test). Ve sledovanych skupinach bylo nésledné provedeno méfeni inhibinu A a
byl proveden piepocet rizik. V prvni skupiné (triple test) doslo ke zméné rizik na hodnoty nizsi
nez 1:300 u 152 t€hotnych Zen a ve druh¢ skupiné (integrovany test) u 47 t€éhotnych Zen. NaSe
studie prokazala, Ze pfidani inhibinu A do screeningového protokolu triple testu a
integrovaného testu vyznamné ovliviuje stratifikaci rizika vyskytu Downova syndromu u plodi
v t€hotné populaci a sniZzuje pocet pozitivnich vysledk.

Jeho zavedeni do screeningového protokolu statisticky vyznamné ovlivituje distribuci rizik ve
skupin€é Zen s pozitivnim vysledkem screeningu Downova syndromu a vede k rozdéleni
vysledkli do dvou skupin. Prvni skupina zahrnuje vysledky, u kterych doSlo k potvrzeni
pozitivity a druha skupina zahrnuje t€hotné zeny, jejichz vysledek rizika ptitomnosti Downova
syndromu u plodu se po pfidani inhibinu A zménil na negativni. Rozdil v distribuci rizik byl u
obou testovanych skupin signifikantni.

Zavér: Lepsi stratifikace rizik mé prakticky dopad pro provadéni screeningu Downova
syndromu v populaci. Ziskané vysledky ukazuji, Ze zahrnuti inhibinu A do screeningovych
protokold zptesiiuje vypocet rizik a snizuje pocet pozitivnich vysledkti, ¢imz snizuje také pocet

indikaci k provedeni invazivnich zakrokt (CVS a AMC).



