Abstrakt

Voln¢ cirkulujici DNA je kratka, fragmentovand DNA, vyskytujici se v plazmé a séru,
do kterého je uvolnovéana riznymi mechanismy. Jako prvni byla prokdzana v télnich
tekutinach u onkologickych pacientil a zahy se stala biomarkerem pro neinvazivni
diagnostiku. Zanedlouho doslo k detekci pfitomnosti fetdlni cfDNA v plazmé matky a stala se
pfedmétem klinické vyuzitelnosti. Neinvazivni prenatalni diagnostika je screeningova
metoda, kterd poméha urcit pravdépodobnost vyskytu vrozenych vad jiz v rané fazi
téhotenstvi, prave s vyuzitim fetdlni cfDNA. Konecné vysledky urcuji invazivni metody, mezi
néz fadime naptiklad aminocentézu a odbér choriovych klki. Invazivni metody prenatalni
diagnostiky s sebou nesou riziko ztraty plodu méné¢ nez 1 %. I ptes takto malé riziko je
neustala snaha védct smétovana ke zdokonaleni metod neinvazivnich, pomoci kterych lze
detekovat aneuploidie jako Downtv, ¢i Edwardstiv syndrom. Déle 1ze u plodu detekovat
pohlavi, monogenni choroby, ¢i Rh faktor, pficemz se vyuZzivad metod polymerdzové fetézové

reakce (PCR), ¢i sekvenovani nové generace.



