duben 2018 - zprava ¢. 31

Zprava & 31 ze schiize vyboru CSKB konané v Praze, dne 10.4.2018

Pritomni: RNDr. H. Bendkova, M. Beranova, Mgr. M. BuneSova, doc. MUDr. M.
Dastych, CSc., RNDr. D. Gotzmannova, MUDr. P. Kuba¢, RNDr. G. Louzensky,
MUDr. P. Malina, MUDr. R. Pikner, prof. MUDr. R. Prtsa, CSc., prof. MUDr. J.
Racek, DrSc., doc. Ing. D. Springer, Ph.D., MUDr. M. Verner, prof. MUDr. T.
Zima, DrSc.

Sekce zdravotnickych laborantii: Bc. M. Berdych, Bc. J. Blazkova, P. Coufal, Mgr.
V. Hauerova, Mgr. M. Kapustova, J. Stejskalova

Hosté: RNDr. P. Hlozkova, M. Senderova

Podékovani ¢leniim dosavadniho vyboru CSKB za étyfi roky prace — prof.
Racek

o Profesor Racek pod€koval vSem ¢leniim vyboru a rovnéz sekci
zdravotnickych laborantl za ¢tytletou, dobie odvedenou praci ve vyboru.

Informace o vysledku 2. kola voleb do vyboru CSKB a volba pi-edsedy nového
vyboru — predsedkyné volebni komise RNDr. HloZkova)

o Ptedsedkyné volebni komise poptala ¢leniim vyboru ke zvoleni a zaroveni
informovala o stavu 2. kola voleb, kdy se feSila pfipominka k volebni
kampani a s technickymi problémy programu, ktery zpracovaval volby.

Ve druhém kole bylo, stejné€ jako v kole prvnim, rozeslano 1130 volebnich listkii.
Doruceno bylo 461 volebnich listki, 451 platnych a 10 neplatnych, z toho 8
dorucenych po stop terminu.

o Nasledné¢ se pristoupilo k volb¢ predsedy a k volbé piedsedy revizni komise:
o Volba ptedsedy: 6 hlast pro prof. Racka, 1 hlas dr. Pikner, 1 hlas doc.
Springer
o Predsedou revizni komise byl jednomysin¢ zvolen dr. Verner
e Vybor odsouhlasil odménu pro volebni komisi, kterd byla ve slozeni:
Hlozkova, Horakova, Lerch, Los, Pollak, Zenkova ve vysi 5 000,- K& pro
ptedsedkyni volebni komise a 3000,- K¢ pro ¢leny volebni komise.
« Vybor navrhuje, aby v pfistim volebnim obdobi, prob&hly jiz volby
ELEKTRONICKY.

Volba dalSich funkcionaiti nového vyboru - Fidi novy predseda

o Volbu dalsich funkcionaiti nového vyboru fidil jiz novy pfedseda. Navrzeni
a odsouhlaseni byli:



Mistoptedsedkyné — doc. Springer

Mistopiedseda a reprezentant IFCC, EFLM — MUDr. Pikner
Védecky sekretai — MUDr. Malina

Pokladnik — MUDr. Kubac

Kontrola zapisu

Zapis €. 30/2018 byl schvalen bez ptipominek.

Doporuceni spole¢nosti

Spolecné doporuceni pro diagnostiku a 1é¢bu onemocnéni §titné zlazy a
téhotenstvi a pro zeny s poruchou fertility z roku 2012 (doc. Springer, doc.
Limanova, MUDr. Pikner) je pfipraveno k publikaci v KBM a soucasné
bude aktualizovdno na webu spolecnosti.

Novelizaci Doporuceni o laboratornim screeningu vrozenych vyvojovych
vad v prvnim a druhém trimestru t¢hotenstvi zasle doc. Springer ¢lentim
vyboru k vyjadieni. Toto doporuceni se novelizuje ve spolupraci se
Spolecnosti 1¢kaiské genetiky a genomiky. Jedna se o novelizaci doporuceni
s ohledem na vyuzivani NIPT (neinvazivni prenatalni testovani). Po
schvéleni vyborem Spolecnosti 1ékaiské genetiky a genomiky bude rovnéz
publikovano v KBM a zvefejnéno na webovych strankach CSKB. Pfiloha &.
1

Nové doporuceni IFCC Working Group GMECC — Pouziti glukometr v
kritické pé¢i (How Should Glucose Meters Be Evaluated For Critical Care).
Unifikace jednotek pii vyjadfovani vysledkl pfipravi podle ndvrhu SEKK
prof. Racek. — pfipravi prof. Racek.

Prim. Pikner pfipravi po dohodé€ s vyborem aktualizaci spole¢ného
doporuceni ke stanoveni kostnich markert se Spolecnosti pro metabolicka
onemocnéni skeletu, kterd vzesla na zaklad€ iniciace prof. Palicky.

EFLM, IFCC, EC4, UEMS —prof. Racek, MUDr. Pikner, prof. Zima

Vybor odsouhlasil ucast prof. Racka na konferenci EFLM ve dnech 18.-19.6.
2018 v Mannheimu v Némecku.

MUDr. Pikner se ve dnech 10.-11.11.20018 zucastni IFCC General
Conference v Budapesti, v Mad’arsku.

Ondiej Wieworka z OKB FN Brno byl vybor navrZzen za ¢lena IFCC
Committee on POCT IGCC.

Lab Tests on Line, 10 let projektu — prof. Racek

http://www.labtestsonline.cz, http://wwwlaboratornitesty.cz
Aktualizace screeningu vyvojovych vad — doc. Springer.




Web CSKB

o V nejblizsi dobé se aktualizuje na strankach spole¢nosti sloZeni nového
vyboru.

Organizace odbornych akei

MellanbS trainingyv centre/ECT course: diagnostic tests for osteoporosis — 11.5.2018
hotel Voronéz Brno;

o 1 denni kurz na téma vyuziti kostnich markera v klinické praxi.

BIOLAB 2018 Jihlava

e 49. celostatni sjezd biochemickych laboranth se bude konat ve dnech 27. —
29.5.2018.
e Monika Senderova informovala vybor o priib¢hu a stavu financovani.

FONS- 16.-18.9. 2018 — Pardubice, organizuje p. Adamec, Stapro
o Sympozium klinické biochemie FONS 2018.
XIV. Sjezd CSKB 2019 — Zlin
o Sjezd spolecnosti se bude konat ve dnech 22.-24.9.2019 ve Zlin¢. Garantem
sjezdu je dr. Salek.
o Misto konani — Akademické centrum UTB. Spolecensky vecer — Filmovy
uzel Zlin.

Zprava pokladnika - dr. Kuba¢

o Jednani se sponzorujicimi firmami jsou témef u konce, zatim se podaftilo
nasmlouvat podporu ve vysi 180 000 K¢.

« Definitivni vytétovani roku 2017 nam bylo ze strany CLS JEP pfislibeno na
konci dubna 2018, bude proto ptilohou pfistiho zapisu.

Zprava védeckého sekretaie — MUDr. Malina

o Vybor projednal a odsouhlasil piihlasky novych ¢lenti: Mgr. Tereza
Vackova, OKB, IKEM Praha; MUDr. Magdalena Labanczova, OKB, IKEM
Praha.

Sazebnik vykon, zdravotni pojiStovny — doc. Springer, prof. Racek

o PiepiSeme a doplnime registracni list podavany na samostatny TIMP-1, aby
zahrnoval celé ELF skore (HA, PIIINP, TIMP-1). Zarovei je potteba obhd;it



samostatny kod pro kyselinu hyaluronovou, aby nebyl zrusen, kdyz bude HA
soucasti ELF skore - ptipravi doc. Springer.

o Prof. Racek rozeslal ¢lenim vyboru k prostudovani pozadavek VZP. Jedna
se o piehled poétu vykazanych vykont odbornosti 801. Dr. Sutkova z VZP
po vyboru pozaduje, aby vybor zkontroloval piehled odbornosti, které
vykazuji nase vykony a uvedl, které bude chtit zakdzat. Definoval S-
pracovisté, uvedl vykony jinych odbornosti, které by mohla odbornost 801
sdilet. Navrh poslat prof. Rackovi do konce dubna.

o Doc. Andrys (Spolecnost klinické alergologie a imunologie) pfipravuje
zménové fizeni nazvu jiz existujiciho vykonu ,,Stanoveni volnych lehkych
fetézct FLC*

KVVOPZ — RNDr. Gotzmannova

o KVVOPZ - ptipominkovala ndvrh novely natizeni vlady, kterym se méni
nafizeni vlady ¢.31/2010 Sb. o oborech spec.vzdélavani zdrav. pracovnikl se
spec. vzdélanim. Pfipominky byly akceptovany a vyporddany dle naSeho
doporuceni.

KVVOPZ ptipominkovala ndvrh na znéni stadvajiciho znéni vyhlasky
¢.134/1998 Sb. Seznam vykonti — obecna ¢ast.

Zasadni pripominka k bodu 6 vyhlasky ¢. 134/1998 Sb., kterou se vydava
seznam zdravotnich vykoni, ve znéni pozdéjSich predpisi.
Navrh ve znéni stavajiciho znéni vyhlasky ¢. 134/1998 Sb.

6.2.5 Pro nositele vvkonu - odborny pracovnik v laboratornich metodach a v
pripravé léCivvch pripravkiu, radiologického fyzika, biomedicinského
inzenvra, odborného pracovnika v ochrané a podpore verejného zdravi

o 1.Index 1 - naro€nost vykonu odpovida kvalifikaci odborného pracovnika v
laboratornich metodach a v ptipravé 1€¢ivych ptipravklt pod odbornym
dohledem na zéklad¢ certifikatu o absolvovani akreditovaného
kvalifika¢niho kurzu - symbol K1, hodnota indexu 1;

o 2. Index 2 - naro¢nost vykonu odpovida kvalifikaci odborného pracovnika v
laboratornich metodach a v ptipravée 1€€ivych piipravk, aj. s odbornou
zpusobilosti k vykonu povolani a absolvovanim zdkladniho kmene - symbol
K2, hodnota indexu 1,8;

o 3. Index 3:- naro¢nost vykonu odpovida kvalifikaci odborného pracovnika v
laboratornich metodach a v ptipravé 1€¢ivych ptipravk, aj. se
specializovanou zpusobilosti nebo se zvlastni odbornou zplisobilosti -
symbol K3, hodnota indexu 3,5.

Zduvodnéni pro nositele vvkoni odborny pracovnik v laboratornich metodach
a v pripravé 1é¢ivych pripravkua




V oborech odbornych pracovnikill v laboratornich metodach a v ptipravé 1é€ivych
pripravki je nastaven systém, Ze mize byt nositelem lékat nebo VS nelékaf, takze
timto navrhem by se nyné&jsi nevyhovujici systém narovnal. Na MZCR jsou podany
navrhy na zménu ramcovych vzdélavacich programt, které maji zabudovany
zakladni kmeny a po absolvovani zakladniho kmene chceme posunout VS nelékaie
na pozici nositele vykonu s oznacenim K2, ktery by mohl uvoliiovat vysledky,
vyspecifikovanych odbornou spolecnosti, a byl odborné hodnotnym zdravotnickym
pracovnikem napft. pro pohotovostni sluzby a zajisténi statimovych vySetient.

Do bodu 6.2.5. jsem zahrnula 1 nové povolani, ale pokud by nebyl souhlas z jejich
strany s timto nadvrhem, tak bych doplnila jesté bod 6.2.6. a to by byl navrh pro
odborné pracovniky v laboratornich metodach a v ptipravé 1€¢ivych piipravki.

V pripadé, Ze by nebyla ochota pro zavedeni 3 indexii, mame zasadni
pripominku k vySi indexu a poZadujeme hodnotu indexu 3,5. Jsme
zdravotnickymi pracovniky s odpovidajici odbornou a specializovanou
zpusobilosti a neni divod, abychom méli odliSné hodnoty indexu od ostatnich
kategorii nelékarskych zdravotnickych pracovnikii nositeli vykoni

Touto tipravou by byl jiZ nastaven systém nositelii vykonii pro budouci
absolventy vzdélavacich programii

Pfipominka byla odeslana a zatim neni vypotadéana.
Sekce biochemickych laborantii — Mgr. BuneSova

o Probéhlo 1. jednani nového vyboru - podékovani Be. J. Blazkové a J.
Sedlakové za praci v uplynulém volebnim obdobi. Nasledovalo rozdéleni
ukolt s vysledkem:

o Pfedsedkyné — M. BuneSova

o Mistoptfedseda — P. Coufal

o Védecka sekretadika — M. Kapustova

o Clenové vyboru: V. Hauerova a M. Berdych

o Piiprava odborného seminare v Lékaiském domé 3.10.2018 — téma
metabolicky syndrom.

o Dubnovy semindf probéhl s velmi pozitivni odezvou, zprava bude
zvetejnéna v bulletinu FONS.

« Ve spolupréci s prezidiem CAZL vybor ptipravi ¢lanky ke zviditelnéni
povolani zdravotniho laboranta na internet.

« Zadost o upravu platovych t¥id pro zdravotni laboranty zaslana na MZ v
prosinci 2017, Zadost je u ministra zdravotnictvi. Vysledek nelze predikovat.

o Piisti jednani vyboru sekce BL se uskute¢ni pted zah4jenim Biolabu — v
nedeli 27.5.2018 ve 13:00 hodin — hotel Gustav Mahler, Jihlava.

o Dne 1. zafi 2017 nabyla uc¢innosti novela ¢. 201/2017 Sb., kterou se méni
zakon €. 96/2004 Sb., tzv. zdkon o nelékatskych zdravotnickych povolanich.
Novela zrusila kreditni systém, nicméné povinnost celozivotniho vzdélavani
zustava. Potvrzeni o Gc¢asti iCastnici musi dostat po absolvovani
vzdélavaciho akce. Potvrzeni o Gi€asti musi obsahovat identifikacni data jak



ucastnika akce, tak vzdélavaci akce samotné (doba trvani akce - jeji odborné
Casti, datum akce, hlavni organizator). Seznam s podpisy Uc€astnikd musi byt
poté uloZeny u organizatora akce.

Ruazné

o Vzdélavaci program z KB pro 1ékatfe — pediatricky kmen

« Shromazdéni predstavitell organiza¢nich slozek CSL JEP v Praze v
Lékatském domé
dne 5.4.2018 se za vybor zucastnil dr. Verner.:

o CLS JEP ma nastroj pro elektronické volby

o Je pfipravovan zakon o komplementarni mediciné

o C:?LS JEP je zastoupena ve Védecké radé Ministerstva zdravotnictvi
CR

o Kreditni systém vzdélavani pro 1ékate usilovani o pfimou cestu pro
CLS JEP

o Problematika neplatnosti akreditace pro vzdélavani a uzndvani praxe
zatazenych lékait

o Bylo podepsano memorandum Ministerstvo zdravotnictvi a CLS JEP

o Je pfipravovana novela zdkona 48/1997 Sb. (o vefejném zdravotnim
pojisténi

o Deklarovana ville MZCR o redukci byrokracie

o Ministr Zad4 o v&cné piipominky pro kultivaci zdravotni péce

o Reedice publikace Doporucené postupy pro praktické 1ékare.

o Védecka rada SEKK v Pardubicich dne 24.4.2018 se za vybor zic€astni prof.
Racek.

o Cytogenetickd laboratot Brno — Veveti — 18.4. — zddost o rozsifeni
pusobnosti 1 pro vykony odbornosti 801; obsazeni komise pro vybérové
fizeni — za CSKB se zt&astni dr. Cerméakova, zastupkyné primare OKB FN
Brno.

o Ing. Stfiz CZEDMA bude pozvan na pfisti jednani vyboru.

o AKK Laboratorni metody v péti modulech — kurz pro absolventy
Ptirodovédecké fakulty UK, ptipadné pro absolventy jinych fakult UK bude
realizovan ve dnech 2.7. az 1.8.2018.

Pristi jednani se kona dne 30. kvétna 2018 v 9,30 hod. v seminarni mistnosti
ULBLD, VFN Praha, U Nemocnice 2, Praha 2.

Zapsala: M. Beranova
Za spravnost: ¢lenové vyboru



Priloha ¢. 1
Ceska spole¢nost klinické biochemie (CSKB CLS JEP)
Spole¢nost lékaFské genetiky a genomiky CLS JEP (SLG CLS JEP)

Novelizace doporuceni schvalena odbornymi spole¢nostmi .............

Doporuceni o laboratornim screeningu vrozenych vyvojovych vad
v prvnim a druhém trimestru téhotenstvi

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

1.1 1. Pozadavky na laboratore

1. Podminkou pro zarazeni laboratofe do sité laboratofi provadéjicich laboratorni screening vrozenych
vyvojovych vad (VVV) je doloZitelné provadéni minimalné 1 000 screeningovych vysetfeni rocné pro
kazdy analyt, coz plati pro biochemické markery 1. nebo 2. trimestru, aby byly spolehlivé urceny mediany
pro dany gestacni den.

2. Laboratof musi mit pracovnika odpovédného za provadéni laboratornich screeningovych vySetreni a za
systém jeho vnitfni i externi kontroly kvality (vysokosSkolsky vzdélany pracovnik se specializovanou
zpUsobilosti v klinickém laboratornim oboru).

3. Laborator pouziva Ucinny systém vnitini kontroly kvality, zacastnuje se externiho hodnoceni kvality
nejméné ve 2 kontrolnich cyklech rocné pro kazidy z uzivanych systémi{ screeningu a vlastni platné
prislusné certifikaty/osvédceni.

4. Laboratof ma vypracovany postup pro odbér, transport a skladovani vzork(, které provadi v souladu s
pozadavky na preanalytickou fazi.

5. Laboratof musi spolupracovat s oSetfujicim gynekologem a genetickym pracovistém. Vysledky
stanoveni jednotlivych analytl musi byt laboratofi vydany nejpozdéji do tfi pracovnich dnl od prijeti
vzorku. Vysledek je vydavan ve formé rizika vypocitaného validovanym softwarem (obvykle screening ve
2. trimestru) nebo v pfimo v absolutnich hodnotach namérenych biochemickych markerd, pficemz riziko
je vypocitano genetickym nebo gynekologickym pracovistém (obvykle screening v 1. trimestru). Vysledek
je predavan pozadujicimu gynekologickému pracovisti, které je odpovédné za dalsi postup.

Prehled pracovist provadéjici laboratorni screening VVV je veden pfi RL MZ CR pro KB v Praze. Tyto
informace jsou uvedeny na webové strance - http:/www1.If1.cuni.cz/screeningDS

6. K hodnoceni vysledkll screeningu a informovani o novych trendech se kazdy rok kond setkani
odpovédnych pracovnikd vSech laboratoti v rdmci pravidelné odborné akce.

1.2 II. Sledované parametry

1.2.1 1. Biochemické markery screeningu VVV

Doporucéené laboratorni markery pro 1. trimestr — PAPP-A, volny B hCG (optimaini odbér 10+1 az 11+3
tyden téhotenstvi), PIGF (optimalni odbér 11+0 aZ 13+6 tyden téhotenstvi)

Doporucené laboratorni markery pro 2. trimestr — hCG (ev. volny 3 hCG), AFP, uk3, (optimalni odbér 15.
az 17. tyden téhotenstvi)

Pozadavky na preanalytické i analytické parametry metod, stejné jako na verifikaci, vypocty nejistot a
externi kontrolu kvality jsou uvedeny v pfiloze ¢. 1.



1.2.2 2. Ultrazvukové markery

Pro provadéni screeningu v 1. trimestru téhotenstvi je nutné zméreni NT (nuchalni translucence) dle
metodiky Fetal Medicine Foundation (FMF) — London. VySetfeni mulzZe provadét sonografista po
absolvovani prislusného skoleni s vydanim osvédceni k tomuto vysetieni ve spolupraci s FMF Londyn.
Toto osvédcéeni je potreba pravidelné obnovovat, aby byla zajisténa dlouhodoba kvalita mérenych
parametrq.

Pro spolehlivé stanoveni gestacniho stafi pro screening je nutné ultrazvukové vysetreni plodu. Referencni
méreni pro urceni gestacniho stafi je ultrazvukové méreni CRL v 11+0 — 13+6 tydnu gravidity.

MoZnost vysetfeni dalSich UZ marker( trizomie 21 — nosni kosti, trikuspidalni regurgitace, pratoku ductus
venosus (ev. dalSich) béhem UZ vysetieni na stanoveni NT a morfologie plodu — tato varianta md vyssi DR
pfi stejné, nebo nizsi FPR. Certifikace a pravidelny audit pro obnovovani licence je provadén pro kazdy
marker (NT, NB, TR, DV) zvlast. Sonografista je ve screeningu opravnén pouzit pouze ty markery, pro néz
ma platnou licenci.

1.3 III. Vydavani vysledkii - vypocet rizika

Vypocet rizika vrozené vyvojové vady musi byt provddén pomoci spolehlivého validovaného
pocitacového programu, ktery upozorniuje na zvysené riziko nejdilezitéjsich aneuploidii — trizomie 21.
chromozomu (Downlv syndrom), 18. chromozomu (Edwardstv syndrom) a 13. chromozomu (Patautv
syndrom). Ve 2. trimestru na defekt neuralni trubice (NTD).

1.4 1V. MozZnosti provadéni screeningu Downova syndromu

1.4.1 1. Sekven¢ni varianta integrovaného testu

Sekvencni varianta integrovaného testu vychazi z teoretického modelu integrovaného testu, ktery ma
nejvyssi vytéznost, ale v praxi se nepouziva.

10+0 -11+3: PAPP-A, resp. volny B hCG , ev. PIGF

11+3 - 13+6: méfeni NT sonografistou certifikovanym a pravidelné auditovanym u FMF Londyn
Predbézné vyhodnoceni testu, vysoce pozitivni screening (obvykle riziko vyssi nez 1:30) resit okamzité.
Ostatni téhotné Zeny pokracuji do 2. trimestru

15+0 — 20+0: AFP, hCG, uE3

Spolec¢né vyhodnoceni po dokonceni vsech vysetieni.

V mistech, kde neni mozné nabidnout spolehlivé méreni NT je doporucovan sérum integrovany test,
ktery vyhodnocuje pouze biochemické markery stanovené v krvi v obou trimestrech.

Oddélené vyhodnocovani screeningu v 1. a 2. trimestru neni doporucovano a je povaZovano za postup
non lege artis!

1.4.2

1.4.3 2. Kombinovany test

10+0 - 13+6: PAPP-A, volny B HCG, ev. PIGF

1143 — 13+46: zméfeni NT sonografistou certifikovanym a pravidelné auditovanym u FMF Londyn
VytéZnost tohoto testu je vy3si pfi odbéru biochemickych markerl v 10. — 11. tydnu neZ pti odbéru ve

13. tydnu.

1.4.4 3. Biochemicky screening v 2. trimestru — (triple nebo double test)

15+0 — 20+0: AFP, hCG, resp. ue3

Samostatné provadény je vhodny pro Zeny, které se dostavi pozdé na vysetreni v 1. trimestru, nebo pfi
pozdéji zjisténé graviditeé.



FaleSna pozitivita a vytéZnost

FaleSna pozitivita VytéZnost pii 5%

pti 85% vytéznosti  [faleSné pozitivité
Integrovany/sekvenéni test 08-1,2% 94%
Sérum integrovany test 2,7-52% 85%
Kombinovany test 3,8-6,8% 85%
Triple nebo double test 9,3-14% 69%

Rozmezi u FP zaleZi na tydnu téhotenstvi, ve kterém je test provadén

1.5 V. Neinvazivni prenatalni testovani (NIPT)

NIPT (neinvazivni prenatdlni testovani, angl. non-invasive prenatal testing) je v soucasnosti
alternativni metodou ke genetickému testovani plodu v indikovanych pfipadech hranicniho rizika
castych aneuploidii bez ultrazvukového nalezu.

1.6 NIPT je moderni technikou vyuZivajici masivni paralelni, nebo cilené sekvenovani volné fetalni DNA
(cfDNA) z krve matky pro detekci chromozomalnich vad plodu. Zakladnim rozdilem z pohledu
ziskavané informace je skutec¢nost, Zze NIPT vyhodnocuje pfimo genetickou vybavu plodu, kdeZto
standardni screening pro hodnoceni vyuziva parametr(l asociovanych s hledanym onemocnénim.
NIPT pfindsi téhotnym Zenam velmi presné informace v brzkém stadiu téhotenstvi, ale nemizeme
je povaZovat za diagnostickou metodu. NIPT nabizi jednoduchost provedeni a vysokou pfesnost
bez obavy z invazivniho zakroku. Jednotlivé neinvazivni testy se od sebe mohou odliSovat
zplUsobem vyjadreni vysledku, pfesnosti, spektrem vySetfovanych onemocnéni a moznosti pouZiti.

V plazmé matky lze identifikovat jak matefskou mimobunécnou DNA, kterd pochazi z bilych krvinek nebo jinych

matefskych tkdni, tak mimobunéénou DNA fetalniho pivodu, kterd pochéazi z placenty. Mimobunéénd DNA je

tvorena relativné malymi fragmenty (150-200 bp), které reprezentuji kompletni genetickou informaci. Fetalni DNA
tvoti 4-25% z celkové mimobunééné DNA (primérné ~10%).

1.7 Protokol provadéni NIPT:

1. Zakladnim vySetfenim pro stanoveni individudlniho rizika ¢astych aneuploidii u plodu je prenatalni
kombinovany test sestavajici z kombinace stanoveni minimalné dvou biochemickych materndlnich
biomarker(i v 10. — 12. tydnu (PAPP-A, free B-hCG) a ultrazvukového vysetreni plodu v 11. - 13. gesta¢nim
tydnu dle metodiky Nadace fetalni mediciny (Fetal Medicine Foundation; fetalmedicine.org) a dle
spole¢nych laboratornich doporuéeni CSKB.cz, CSNM.cz a SLG.cz. Vysledkem kombinovaného testu je
individudlni riziko nejc¢astéjsich trisomii (chromosomy 13, 18, a 21).

2. Pokud je kombinované riziko nékteré z vysetfovanych trisomii vys$si nebo rovné 1/100 nebo je zjistén
pozitivni ultrazvukovy nalez, je indikovano kaskadové genetické vysetieni materidlu plodu ziskaného
invazivnim odbérem (CVS, aminocentéza). Tykd se cca 1 - 3 % Zen vysSetfovanych kombinovanym testem
v zavislosti na jejich vékové distribuci.

3. NIPT, jakoZto screeningova alternativa invazivniho vysetfeni plodu, je indikovano pfi riziku mezi 1/101 az 1/500 a
pfi negativnim ultrazvukovém nalezu. Tyka se cca 4 - 6 % vySetfovanych Zen v zavislosti na jejich vékové distribuci.
Pozitivni ndlez NIPT (pfi danych indikaénich kritériich odpovida cca 1 - 2 % z celkového poctu vysledk NIPT) musi



byt potvrzen pfimym genetickym vySetfenim tkani plodu (napf. amniocentézou). ). Tento zptisob zaclenéni NIPT
do screeningového protokolu zvySuje celkovou efektivitu screeningu a sniZuje pocet invazivnich zakroku.

4. NIPT muze byt indikovan na zakladé vysledku prenatdlniho integrovaného testu, sérum integrovaného
testu, pfipadné i samotného testu ve Il. trimestru téhotenstvi (riziko v rozmezi 1/101 - 1/300 s
negativnim ultrazvukovym nalezem). Tyka se méné neZ 1 % vysledk( integrovaného testu v zavislosti na
vékové distribuci vySetfovanych zen.

5. NIPT musi byt provadéno laboratofi akreditovanou dle CSN EN 1SO 15189 dle ustanoveni § 28 - 29
zdkona 373/2011 Sh. v platném znéni. Laboratof musi byt zapojena do externi kontroly kvality (napf. UK

NEQAS) pro NIPT a musi pravidelné publikovat screeningové parametry (pocet testll, senzitivita, FPR,
FNR).

6. NIPT je indikovano po lege artis konzultaci Iékafem se specializovanou zpUsobilosti v oboru lékafska
genetika (odb. 208).

7. Biochemické casti integrovaného testu v I. a Il. trimestru jsou provadény v jedné laboratofi. Oddélené
vyhodnocovani screeningu v I. a Il. trimestru neni doporucovdno a je povaZovano za postup non lege
artis.

Efektivita standardniho screeningu versus NIPT

Predpoklad: 100.000 téhotnych Zen, prevalence Downova syndromu 1:500

senzitivita FPR Pocet identifikovanych | Pocet FP
Typ screeningu (%) (%) ploda s DS vysledki PPV testu
Kombinovany test 90 5 180 4,991 1228 (3,57 %)
Integrovany test 90 2 180 1,996 1212 (8,33 %)
cfDNA test 99 0,2 198 0,4 1ze2 (50 %)




Indikacni schéma genetické prenatalni péce
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Toto doporuceni je v souladu s doporucenim Spolecnosti Iékaiské genetiky a genomiky a
Perinatologické a Ultrazvukové sekce CGPS.

1.7.1 Zkratky
hCG — lidsky choriovy gonadotropin
volny 3 hCG — volnd beta podjednotka choriového gonadotropinu
AFP - alfa 1 fetoprotein
uE3 — volny estriol
PAPP-A — specificky téhotensky protein A
PIGF — placentarni ristovy faktor
RIA — kompetitivni radioimunoanalyza
IRMA — sendvicovd radioimunoanalyza
TRACE — fluorescenéni imunoanalyza patentovana B.R.A.H.M.S.
DR — Detection rate — vytéznost
PPV — Positive predictive value
FPR — False positive rate — falesSna pozitivita
CRL — temeno-kostréni vzdalenost
UZ markery - ultrazvukové markery
NT - nuchalni translucence
NB — Nose bone — nosni kost
TR — Trikuspidalni regurgitace
DV — Ductus venosus
FMF - Fetal Medicine Foundation — Nadace fetalni mediciny z Londyna
cfDNA — cell free DNA — mimobunééna DNA
CVS — Odbér choriovyh klka
AMS — aminocentéza



RfB - Referenzinstitut fir Bioanalytik
UK NEQAS - United Kingdom National External Quality Assessment Schemes
SEKK — Systém externi kontroly kvality
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