Dosazené vysledky potvrdily, Ze vySetfeni metodou QF-PCR vykazuje 100%

senzitivitu a pfi analyze 5 vySetfovanych chromozomt je schopné identifikovat az 90%
klinicky signifikantnich chromozomalnich aberaci. Negativni vysledek QF-PCR analyzy
snizuje rezidualni riziko zachytu signifikantni chromozomalni aberace nediagnostikovatelné
QF-PCR u pacientek s negativnim UTZ nalezem pod 1/1500. Tento fakt je velmi dualezity pro
zmirnéni obavy u pacientek s rizikem postizeni plodu chromozomalni aberaci.

QF-PCR test zaméfeny pouze na analyzu chromozomu 21 se ukazal jako ekonomicka

a klinicky akceptovatelna soucast screeningu Downova syndromu v 2. trimestru. V ptipadé
striktniho dodrZeni indikacnich kritérii (pozitivni biochemicky screening a UTZ provedeny
certifikovanym specialistou bez patologického nalezu) je schopen detekovat az 87,5%
signifikantnich chromozomalnich aberaci s kompletni specifitou. Na zaklad¢ zjisténé
informativity pouzitych STR markerii v nasi populaci se podafilo sestavit diagnosticky set
markeri s vysokou informativitou, v€etné nadstavbovych setd markerii na jednotlivé
testované chromozomy, ktery minimalizuje riziko neinformativniho vysledku vysetieni a
umoziuje spolehlivou diagnostiku chromozomadlnich aberaci testovanych chromozom1,
véetné monozomie X, ktera byla pfi pouziti nedostatecného poctu markerti problematicka. Z
dosazenych vysledkil vyplyva, Ze QF-PCR piedstavuje vhodnou a spolehlivou molekularné
cytogenetickou metodu k rychlé diagnostice aneuploidii.



