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       POUČENÍ O GENETICKÉM LABORATORNÍM VYŠETŘENÍ 
                                   Neinvazivní detekce aneuploidií vybraných chromozomů metodou digital PCR 

 
                                                                                                 

 
 
 

   
 
 
 

                                                                                    POUČENÍ 
 

1) Popis účelu navrhovaného genetického laboratorního vyšetření – testu CAPART (Czech accurate prenatal aneuploidy 
rapid Test) 
 
CAPART je neinvazivní, prenatální screeningový test (Non Invasive Prenatal Testing NIPT) plodu k určení rizika úplné 
„trizomie“ některého z chromozomů 21, 18 nebo 13.  

 
Dědičná informace člověka je zapsaná do DNA. DNA je uložená ve speciálních strukturách buněčného jádra – v 
chromozomech. Jádro zdravé buňky člověka obsahuje 46 chromozomů uspořádaných v párech. Výraz „trizomie“ 
znamená, že v jádrech buněk plodu se místo očekávaných dvou chromozomů nachází některý z vyšetřovaných 
chromozomů ve třech kopiích. Trizomie chromozomu 21 je asociována s vývojem Downova syndromu, trizomie 
chromozomu 18 je je asociována s vývojem Edwardsova syndrom a trizomie chromozomu 13 je asociována s vývojem 
Patauova syndromu. 
 

V níže uvedených případech musí tomuto genetickému laboratornímu vyšetření předcházet ultrazvukové vyšetření 
plodu a genetická konzultace, kterou provádí lékař se specializací v lékařské genetice (kvůli správné informovanosti o 
účelu, důsledcích a omezeních navrhovaného genetického laboratorního vyšetření): 
a) Je-li zvýšené riziko trizomie chromozomu 21, 13 nebo 18 u plodu zjištěné při prenatálním screeningu I. či II. trimestru. 
b) Je-li zvýšené riziko trizomie chromozomu 21, 13 nebo 18 u plodu na základě věku těhotné (35 a více let) v době 

předpokládaného porodu. 
c) Je-li zvýšené riziko trizomie chromozomu 21, 13 nebo 18 u plodu na základě osobní a/nebo rodinné anamnézy. 
d) Je-li zvýšené riziko jiných geneticky podmíněných a/nebo dědičných onemocnění u plodu na základě osobní a/nebo 

rodinné anamnézy, které není možné touto metodou ani potvrdit, ani vyloučit. 
e) Je-li u plodu zjištěn patologický výsledek některého vyšetření, např. ultrazvukového, který je indikací pro použití jiných 

laboratorních diagnostických metod. 
Výsledek vyšetření může obsahovat i informace o pravděpodobném pohlaví plodu, která se poskytuje jen na žádost 
těhotné ženy (dle informovaného souhlasu) poučené v souladu se zákonem 373/2011 Sb. Pohlaví plodu se stanovuje na 
základě přítomnosti nebo nepřítomnosti DNA úseků, které jsou specifické pro (mužský) pohlavní chromozom Y a DNA 
markery specifické výhradně pro plod. 
 
Test CAPART zjišťuje riziko úplné trizomie chromozomů 21, 18 a 13, a také pravděpodobné pohlaví plodu (dle IS 
pacientky)  

tabulka 1: Test CAPART  
Trizomie Pohlaví plodu  

Downův syndrom (trizomie 21) ano, pravděpodobné 
pohlaví 

(nevypovídá o případných 
poruchách počtu 

pohlavních chromozomů) 

 

Edwarsův syndrom (trizomie 18)  

Patauův syndrom (trizomie 13) 

 
2) Popis navrhovaných postupů a vyšetření: 

a) Vyšetření vyžaduje odběr krve těhotné ženy. Odběr je možné učinit nejdříve po ukončeném 11. týdnu gravidity. Asi 
5% odběrů je nutné opakovat pro nízký podíl DNA plodu v celkové izolované cirkulující DNA. Opakování odběru se 
může vyžadovat i při nedodržení preanalytických podmínek. 

b) Vzorky krve, plazmy nebo DNA budou zpracovány v Cytogenetické laboratoři Brno (dále jen Laboratoř), která 
zabezpečí vyšetření vzorků a interpretaci výsledku. 

c) Laboratoř zpracuje pouze vzorky doručené společně se správně vyplněnou žádankou, doporučením lékaře a 
podepsaným informovaným souhlasem těhotné, který se týká genetického testování i zpracování osobních údajů. 

d) Předmětem analýzy je tzv. volná DNA, která pochází především z placenty (cell free fetal DNA, cffDNA) a koluje v krvi 
těhotné. Izolovaná cffDNA ve velké míře reprezentuje celkovou DNA plodu a analyzuje se genetickou laboratorní 
metodou: Digital PCR systém. 
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e) CAPART test lze využít i při těhotenství po asistované reprodukci (IVF) včetně případů s darovanými gametami. 
f) CAPART test není možné využít pro vícečetná těhotenství. Pro vícečetná těhotenství lze nabídnout NIPT Trisomy test. 
 

3) Rizika výkonu a neočekávané důsledky vyšetření pro těhotnou a příbuzné osoby: 
a) Riziko spojené s odběrem vzorku je minimální, v místě vpichu jehly může vzniknout modřina nebo výjimečně zánět 
b) Vyšetření je označováno jako neinvazivní, protože pro získání vzorku pro laboratorní vyšetření není potřebný vpich do 

dělohy. Nehrozí proto riziko potratu, krvácení, úniku plodové vody, nitroděložní infekce nebo jiných gynekologicko – 
porodnických komplikací. 

c) Výsledek vyšetření může znamenat pro těhotnou, partnera, geneticky příbuzné a sociálně blízké osoby vážné zdravotní 
a etické výzvy, včetně možnosti ukončit těhotenství ze zdravotní indikace v souladu s legislativou pro stát, kde byl 
vzorek odebrán. 

 
4) Navrhované genetické vyšetření CAPART má tyto alternativy: 

a) Neinvazivní vyšetření z krve matky, např. TRISOMY test, TRISOMY test XY , TRISOMY test + nebo TRISOMY test 
Complete 

b) Genetická diagnostická laboratorní vyšetření zaměřená na detekci chromozomových aneuploidií a/nebo aberací ze 
vzorku získaného invazivním odběrem tzv. biopsie choriových klků (CVS) nebo ze vzorku plodové vody získané 
amniocentézou („AMC“). 

c) Jiné screeningové vyšetření (např. kombinovaný test I. trimestru apod.) 
 

5) Výstup genetického laboratorního vyšetření CAPART: 
Laboratoř vydá výsledek vyšetření vzorku zpravidla 4. pracovní den po doručení vzorku (den doručení se do lhůty nepočítá) 
či připsání platby na účet Laboratoře za předpokladu, že vzorek bylo možné laboratorně zpracovat v souladu se správnou 
laboratorní praxí, a že bylo možné získat výsledek, který na úrovni rozlišovací schopnosti použité metody odpovídá na 
screeningovou otázku. Vzhledem na biologickou variabilitu se v malém procentu vzorků vyžaduje prodloužení laboratorní 
analýzy o 24 až 72 hodin. V těchto případech bude výsledek dodán s příslušným zpožděním (týká se asi 10% vzorků). 
a) Výsledek: 

a) výsledkem vyšetření CAPART je informace o vysokém resp. nízkém riziku aneuploidie pro daný chromozom a 
případně i určení pravděpodobného pohlaví plodu (viz Tab. 1). 

b) Negativní výsledek (nízké riziko aneuploidie): 
i) Negativní výsledek CAPART testu znamená, že ve vyšetřeném vzorku nebyla nalezena změna, která by 

nasvědčovala přítomnosti sledovaných trizomií (viz bod 1, Tab 1) 
c) Pozitivní výsledek (vysoké riziko aneuploidie): 

i) Pozitivní výsledek testu CAPART znamená, že ve vyšetřeném vzorku byla nalezena změna, která svědčí pro 
přítomnost sledovaných trizomií (viz bod 1, Tab 1). 

ii) V případě pozitivního výsledku je nutná genetická konzultace.  
iii) Genetickou konzultaci je také nutné provést: 

a.) Pokud dojde k rozporu mezi výsledkem vyšetření a klinickým obrazem a/nebo výsledky jiných vyšetření 
b.) Pokud se zjistí nové skutečnosti, které je nutné interpretovat ve vztahu k výsledku vyšetření. 

iv) V případě pozitivního výsledku testu CAPART laboratoř doporučuje provést konfirmační analýzu vzorku plodu 
získaného odběrem plodové vody event. CVS pro potvrzení nebo vyloučení, detekované aneuploidie a/nebo 
aberace. V případě konfirmační analýzy mimo Laboratoř prosíme o poskytnutí informace o použité laboratorní 
metodě a výsledku konfirmační analýzy Laboratoři  

 
d) Neinformativní výsledek vyšetření znamená, že dodaný vzorek nebylo možné laboratorně zpracovat v souladu se 

správnou laboratorní praxí (např. došlo k selhání laboratorní metody, ve vzorku byl zjištěn nízký podíl DNA plodu, 
těhotná se léčí LMWH, hmotnost těhotné je >90 kg). V takovém případě Laboratoř: 
i) automaticky a bezplatně zopakuje vyšetření ze stejného vzorku, lhůta na poskytnutí výsledku se však v tomto 

případě prodlouží ze 4 na 7 pracovních dnů (týká se asi 10% vzorků) nebo 
ii) nabídne bezplatné opakování vyšetření z nového vzorku (týká se asi 5% vzorků). Nový odběr se doporučuje provést 

v časovém odstupu 14 dnů od prvního odběru. V tomto případě se termín vydání definitivního výsledku přiměřeně 
prodlouží. Když se nepodaří získat informativní výsledek opakovaným vyšetřením prvního vzorku ani vyšetřením 
druhého vzorku, Laboratoř těhotné vrátí 50% zaplacené částky (s výjimkou těhotných, které jsou léčeny injekcemi 
nízkomolekulárního heparinu [LMWH], a nebo hmotnost těhotné je >90 kg, viz bod 7. e.). 

e) Určení pohlaví plodu: 
Test CAPART může zjistit pravděpodobné pohlaví plodu (mužské nebo ženské). Výsledek nevypovídá o případných 
poruchách počtu pohlavních chromozomů.  

Vyšetření pohlaví plodu je prováděno v souladu se zákonem 373/2011 Sb. 
 

6) Přesnost a výpovědní hodnota neinvazivního testu (NIPT): 
Přesnost testu je číselné vyjádření pravděpodobnosti, že je výsledek testu (negativní nebo pozitivní) stanovený správně. 
Tato hodnota je vyjadřovaná specificitou (schopnost testu správně potvrdit nepřítomnost testovaných chromozomálních 



----------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------- 
                                     Cytogenetická laboratoř Brno, Veveří 39, Brno 602 00, tel: +420 545 247 489;                                              Poučení v1 /20.4.2026                                         

            email: cytogenetika@cytogenetika.cz; www.cytogenetika.cz 

3 / 3 
 

odchylek), a senzitivitou (schopnost testu správně potvrdit přítomnost testovaných chromozomálních odchylek). 
Spolehlivost tohoto testu byla stanovena na základě analýzy souboru více než 1600 klinických vzorků, všechny euploidní  
vzorky byla správně klasifikovány jako negativní se 100% specificitou (95%CI:99,74-100%), všechny aneuploidní vzorky 
byly správně klasifikovány jako: vysoké riziko pro trizomii testovaných chromozomů se senzitivitou 100% (pro chr.21 je  
95%CI:97,96-100%, pro chr.18 je 95%CI:95,55-100%, pro chr.13 je 95%CI:88,78-100%). 
 

7) Upozornění na limitaci neinvazivního testu (NIPT): 
a) Všechny neinvazivní testy NIPT, tedy i CAPART, jsou považovány za vysoce efektivní screeningové testy, ne však 

diagnostické. Pozitivní výsledek NIPT se proto doporučuje ověřit diagnostickým genetickým laboratorním vyšetřením 
vzorku plodu získaného z placenty biopsií choriových klků (CVS) (obvykle do konce 14. týdne těhotenství) nebo z 
plodové vody získané amniocentézou (AMC) (obvykle ne dříve než na začátku 16. týdne těhotenství). 

b) I přes vysokou přesnost testu je možné, že v ojedinělých případech může být vyhodnocený jako falešně pozitivní a 
ještě více zřídka jako falešně negativní, což může být způsobeno neznámými nebo nepředvídatelnými vlastnostmi 
vzorku (např. placentární mozaicizmus) nebo technologickými limity použité laboratorní metody. 

c) CAPART test není určen pro záchyt: 
 triploidií  a / nebo tetraploidií (vícenásobný počet všech chromozomů); 
 vyvážených translokací chromozomů (výměna úseků genetického materiálu mezi chromozomy bez toho, že by část 

genetické informace ubyla nebo přibyla); 
 mozaikových forem (plod obsahuje buňky s normálními a patologickými genetickými znaky); 
 chimérismu (plod je složený z tkání původně dvou jedinců). 
 parciálních trizomií nebo parciálních monozomií 
 syndromu mizejícího dvojčete (Vanishing twins) 
 jiných geneticky determinovaných patologií plodu, které z technického pohledu tento typ testu nedokáže odhalit 

(např. monogenní dědičná onemocnění). 
d) CAPART test významně častěji poskytuje neinformativní výsledek v případě, že se těhotná léčí injekcemi 

nízkomolekulárního heparinu (LMWH). V těchto případech se doporučuje provést odběr krve těsně před plánovaným 
podáním další dávky LMWH. Významně častěji tyto testy poskytují neinformativní výsledek také v případě, že těhotná 
dosahuje váhy vyšší jak>90kg.  

 
8) Laboratoř vylučuje jakoukoliv odpovědnost za nesprávný výsledek nebo nesprávnou interpretaci výsledku v 

případech: 
c) Když se odběr vzorku provedl před ukončeným 11. týdnem gravidity. 
d) Když se nedodržely preanalytické podmínky. 
e) Když byla možnost dosáhnout správný výsledek vyšetření znemožněna poskytnutím nesprávných, neúplných nebo 

matoucích anamnestických údajů, např. o trvání těhotenství, vícečetné graviditě a/nebo o syndromu mizícího 
dvojčete, o známé genetické patologii některého z partnerů, o léčbě nízkomolekulárním heparinem (LMWH), nebo 
hmotnost těhotné je >90 kg.  

f) Když je výsledek testů ovlivněn přítomností jiné cizorodé DNA (než je DNA plodu) v organismu matky např. transfúze 
dárcovské krve, alogenní transplantace orgánů nebo kostní dřeně, terapie cizorodými kmenovými buňkami, nádorové 
onemocnění.   

g) Když má plod poruchu, na jejíž detekci není CAPART test určený  
 
9) Laboratoř se zavazuje, že 

c) se při neinformativním výsledku pokusí dosáhnout úspěšné vyšetření: 
i) opakováním vyšetření z téhož vzorku (viz bod  5. d.), 

ii) opakováním vyšetření nového vzorku (viz bod 5. d.). 
d) Po ukončení laboratorního vyšetření se zbytek původního a/nebo zpracovaného vzorku bude skladovat v souladu s 

příslušnými právními předpisy, aby bylo možné uskutečnit další genetické laboratorní vyšetření ve prospěch těhotné 
nebo jejího pokrevního příbuzenstva. Každému dalšímu genetickému laboratornímu vyšetření bude předcházet 
genetická konzultace, při které lékařský genetik zajistí aktualizaci informovaného souhlasu. 

e) Nespotřebovaná část vzorku/plazmy bude zlikvidovaná v souladu se souhlasem pacientky, uvedeným v Informovaném 
souhlasu.    

 
10) Údaje o možném omezení ve způsobu života a zdravotní péči: 

Samotné vyšetření je neinvazivní, neohrožuje těhotnou potratem ani jinými komplikacemi, které jsou spojené s CVS nebo 
AMC. 
 

11) Poučení o právu pacienta svobodně se rozhodnout při poskytování zdravotní péče: 
Pacient má právo se svobodně rozhodnout o postupu při poskytování zdravotní péče. 
 
  


