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Velmi důležitým parametrem pro správné 

posouzení výsledku je měření obsahu fe-

tální frakce, která je v testu sledována. Test 

Harmony® má extrémně nízkou falešnou 

pozitivitu (< 0,1 %) a  vysokou pozitiv-

ní prediktivní hodnotu pro trizomii 21. 

Ve studii NEXT s Harmony® činila pozi-

tivní prediktivní hodnota 81 % v porovná-

ní s 3,4 % pro kombinovaný screeningový 

test v  prvním trimestru. Vyšší přesnost 

a  nižší falešná pozitivita krevního testu 

Harmony® současně minimalizují obavy 

žen z invazivního vyšetření.

Cílený  přístup k sekvenování

Testy Harmony® jsou založeny na  uni-

kátní kombinaci chromozomální 

Testy Harmony® (správně Harmony® Pre-

natal Test) jsou zasílány do certifi kované 

CLIA laboratoře v  San José (Kalifornie) 

nebo do certifi kovaných laboratoří v Ev-

ropě, kde jsou nejpozději do jednoho pra-

covního týdne zpracovány. Výsledky jsou 

po  provedení validního testu zasílány 

zpět lékaři prostřednictvím e-mailu. 

Za úspěšností testu Harmony® stojí vel-

ká zaslepená studie NEXT, která zahr-

novala 23 tisíc těhotných žen ve  věku 

od 18 do 48 let.1,2,3,4,5 V současné době se 

pomocí Harmony® vyšetřuje ve více než 

100 zemích celého světa a počet prove-

dených a  reportovaných testů přesáhl 

1,4 milionu. 

Od roku 2012, kdy se poprvé na trhu objevily neinvazivní prenatální testy, se toho příliš 

v  technologii a principech nezměnilo. Vyšetření postižení plodu nejčastějšími a nej-

závažnějšími chromozomálními vadami (Downům syndrom, Edwardsův syndrom, 

Patauův syndrom) je založeno na odběru krve těhotné ženy, ze které se izoluje volná 

mimobuněčná DNA plodu. Provedení neinvazivního testu se s výhodou může využít 

především tam, kde kvůli abnormálnímu výsledku biochemického screeningu z krve 

ženy nebo vyššímu věku matky, případně rizikové rodinné anamnéze u nejbližších pří-

buzných či nálezům v předchozím těhotenství, je zvýšené riziko Downova, Edwardsova 

či Patauova syndromu. 

Harmony® Test – základní vyšetření Trizomie 21 (Downův syndrom)

Trizomie 18 (Edwardsův syndrom)

Trizomie 13 (Patauův syndrom)

Doplňkové testy Určení pohlaví plodu

Monozomie X*

Aneuploidie chromozomu X a Y*

22q11.2 delece*

*Jednočetná těhotenství

Validované pro širokou populaci

(u žen od ukončeného 10. tý dne těhotenství)

•   Jednočetná i vícečetná těhotenství 

•   Těhotenství, která vznikla přirozeným početím 

nebo při umělém oplodnění vlastních oocytů

•    Vysoce riziková a méně riziková těhotenství

•  Věk matky nižší i vyšší 35 let 

Klinické využití ve screeningu u běžné 

populace

Harmony® je nejrozšířenější test založený 

na principu cell-free DNA, což dokládá 

více než 148 000 těhotenství popsaných 

ve 48 recenzovaných publikacích6
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Chromozomy 13, 18 a 21 dohromady tvoří méně než 10 % genomu. Cílené sekvenování pouze vybraných regionů umožňuje 
podrobnější analýzu a díky tomu přesnější a spolehlivější výsledky.7, 9–11

Seznam zkratek: NIPT (Non-invasive Prenatal Testing) – neinvazivní prenatální testy; SNP (Single Nucleotide Polymorphism), technologie založená 
na principu rozlišení nukleových kyselin dle jednotlivých nukleotidových polymorfi zmů, nikoliv celých genomů; MPSS (Massive Parallel Shotgun 
Sekvencing) – masivní paralelní shotgun sekvenování.

Cell-free (cf) DNA v krvi

Chromozomální 21, 18, 13 cfDNA

Jiná chromozomální cfDNA 

Nezmapovaná cfDNA

Jiné metody NIPT / masivní 

paralelní shotgun sekvenování

Náhodná analýza

Harmony® (DANSR™)

Podrobnější analýza a jasnější výsledky 
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Ve společnosti Roche pracuje od roku 2007. Do konce roku 2018 vedl molekulární, tkáňovou a sekvenační skupinu. 

Od ledna 2019 řídí novou divizi Roche DIS (Diagnostics Information Solutions) s cílem zavést nejnovější řešení pro 

onkologické multioborové týmy a pomoci jim v klinickém rozhodování. Volný čas tráví především s rodinou, na zahradě, 

na rybách nebo na výletech.

kvantifi kace a  SNP technologie, která 

se nazývá DANSRTM (Digital Analysis 

of Selected Regions), a na početním al-

goritmu FORTETM (Fetal Fraction Op-

timized Risk of Trisomy). DANSR cílí 

na oblasti, které jsou na chromozomech 

specifi cké a umožňují tak daleko hlubší 

analýzu chromozomu oproti běžnému 

a  náhodnému masivnímu paralelnímu 

shotgun sekvenování MPSS nebo SNP 

sekvenování, jež se často používají u  ji-

ných konkurenčních NIPT testů. Navíc 

DANSRTM a  celý design testu byly při-

způsobeny měření fetální frakce cell-free 

DNA ve vzorku reprezentujícím procen-

to DNA, které přechází z plodu do obě-

hu matky. Technologicky je poté analýza 

provedena pomocí DNA microarrays.

Přesné stanovení fetální frakce

FORTETM algoritmus umožňuje přesně 

odlišit mezi vysoce a nízce rizikovými vý-

sledky dokonce i při malé fetální frakci:8, 9

• započítává maternální rizikové faktory 

a přesné měření fetální frakce DNA, 

• započítává individuální skóre každé-

ho pacienta.

Cílený přístup k sekvenování




