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Triple test po negativnim kontingenénim testu, ano éi ne?

Triple test after negative contingent test, yes or no?
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Cil: Prehled efektivity sekvencéniho testu a integrované varianty sekvencéniho testu ve screeningu Downova syndromu.

Metodika: Matematicky model efektivity sekvencéniho testu a sekvenéni varianty integrovaného testu na populaci
100 000 t&hotnych Zen. Vstupnf Udaje: incidence Downova syndromu v CR 1:500 (prenataing diagnostikované a na-
rozené), kontingencni test v prvnim trimestru DR (detection rate — detekce) 93-95 % pfi 2-3% FPR (false positivity
rate — faleSna pozitivita), triple test DR 60-65 % pti 5% FPR, riziko ztraty téhotenstvi po provedeném invazivnim vy-
konu 0,5-1 %. Terminologie: Sekvencni test — kontingencni test v prvnim trimestru nebo kombinovany test v prvnim
trimestru, pfi pozitivité nabidka karyotypizace, u vSech téhotnych s negativnim vysledkem triple test, samostatné
hodnoceni rizika prvotrimestrainiho testu a triple testu; Integrovana varianta sekvencéniho testu — varianta sekvenéniho
testu, kdy riziko z triple testu neni hodnoceno samostatné, ale triple test je integrovan k vysledku prvotrimestralniho
testu.

Vysledky: V populaci 100 000 t&hotnych predpoklddame vyskyt 200 plodU s trizomii 21. Sekvenéni test: Kontingenéni
test s naslednym CVS u téhotnych s pozitivnim vysledkem identifikuje 190 plodd s Downovym syndromem. Pfi 3 %
FPR bude provedeno 3 000 biopsii choria. 97 000 t&hotnych bude mit kontingenéni test negativni a v této populaci
bude 10 plodu s trizomii 21. Triple test pfi FPR 5 % bude pozitivni u 4 850 z t&chto 97 000 téhotnych. Provedeme-li
u téchto téhotnych amniocentézu, predpokladame identifikaci 60-65 % z 10 plodU, tedy 6. V tomto druhotrimestrainim
kroku tedy bude na 1 diagnostiku plodu s trizomii 21 provedeno asi 800 amniocentéz (4-8 fetalnich ztrat na 1 diag-
nostikovanou trisomii 21). Integrovana varianta sekvenéniho testu: Model tohoto testu je znacné komplikovangjsi. Da
se predpokladat, ze detekce bude srovnatelna se sekvenénim nebo integrovanym testem. Otazkou je FPR. FPR se
odviji od nastavenf cut off pozitivity jednotlivych krokl, hlavné kroku prvotrimestrainiho. Model s nastavenim cut off
pozitivity prvotrimestralniho testu na 1:300 tak, jak je dnes u nas uzivan v praxi, nemutze mit FPR méné nez 5 %. Pro
dosazeni 5% FPR musi byt, dle publikované evidence, cut off prvotrimestralniho testu 1:30, nebo vice.

Zavér: Sekvencni test s oddélenym hodnocenim rizika v prvnim a druhém trimestru je neefektivni. V souladu s do-
poru¢enim ISPD maji byt v zavére¢ném zhodnoceni rizika zahrnuty v8echny kroky screeningu. Integrované varianta
sekvenéniho testu ma prijatelnou FPR pouze za predpokladu odpovidajiciho nastaveni cut off pozitivity jednotlivych
krokd. Pri ponechani cut off pozitivity prvotrimestrainiho kroku na stejné hladiné jako pri provadéni screeningu uzav-
feného v prvnim trimestru (kombinovany test nebo kontingenéni test v prvnim trimestru), tedy 1:300 a nasledném
provedeni triple testu u vSech téhotnych s negativnim vysledkem a integraci triple testu k vysledku prvotrimestralnimu,
nelze ocekéavat faleSnou pozitivitu pod 5 %.
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