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Prenatalni screeningova vysetreni



e Screening slouzi k vyhledavani osob s vyznamnym rizikem urcité choroby jesté pred jejich klinickou
manifestaci. Pozitivni vysledek screeningového vysetreni jednoduchou, dostupnou a levnhou screeningovou

Vevys

* QOrganizace provedeni vSeobecného tehotenského screeningu VVV plodu

— je v kompetenci registrujiciho gynekologa, ktery ¢ast vysetfeni bud sam provadi, nebo na néj pacientku
odesila do spolupracujicich pracovist prenatalniho screeningu

— Nasledna geneticka vysetreni v tehotenstvi jsou indikovana a provadéna Iékarem se specializovanou
zpUsobilosti v oboru Iékarska genetika

Geneticka konzultace v gravidité je provadéna prevazné v téchto indikacich:

— na doporuceni registrujiciho gynekologa pfi zjiSténi suspektni anamnézy (o¢ekavano az u 10 %
gravidnich zen)

— prizvyseném riziku na zakladé vysledku standardniho screeningového testu (jasna pozitivita je ccau 5
%, atypické vysledky u 3 %)

— v navaznosti na |é¢bu neplodnosti

— pri patologickém nebo suspektnim ultrazvukovém nalezu v pribéhu téhotenstvi pfi rutinnim UZ
vysetreni

— pri zadosti rodiny vzhledem k jeji anamnéze (starsi matky, gravidita po IVF, exogenni noxa, rodinna
anamnéza)
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Typy screeningu

* Neinvazivni
— UZ vysetreni
— biochemické markery v séru tehotné
* Invazivni
— amniocentéza (AMC) - klasicka, ¢asna
— odbér choriovych klkd (CVS) - ¢asny, pozdni
— Kordocentéza (punkce pupecniku)

— Fetoskopie — Uz se nedela pro vysoke riziko, nahrazuje UZ event.
MRI

e Specialni
— detekce fetalnich bunék v krvi matky
— preimplantaéni nikoli dg, ale preimplantacni geneticky screening
— diagnostika




1. trimestr: Kombinovany test

e Screeningovy program VVV lze zacit v 10. tydnu téhotenstvi. Provadi se odbér krve matky na vysetreni biochemickych
markerd kombinovaného testu (téhotenska plazmatickd bilkovina: PAPP-A, volna B-podjednotka lidského choriového
gonadotropinu: free B-hCG a placentdrni rlistovy faktor: PIGF). Optimalni gestacni stari pro ultrazvukové vysetreni v ramci
kombinovaného testu je 11.—14. tyden (pro zméreni temeno-kostréni délky CRL a délku nuchalni translucence NT).
Kombinovany test ma potencial zachytit 90% plod(i s Downovym sy. a jen ve 2% je vysledek falesné pozitivni. V pfipadé
pozitivnich vysledktd kombinovaného testu nasleduje kontingencni test, ktery doplriuje nékolik dalSich UZ markert
(pfitomnost a rozméry nosni kosti, doppler ductus venosus, diag. trikuspidalni regurgitace), nebo jesté podrobnéjsi
sekvencni integrovany test, stanovujici plazmatické hladiny markert aneuploidii a dalSich VVV.

2. trimestr: Triple test (Kvadruple test)

e Optimalni gestacni stari pro biochemicky screening ve 2. trimestru je 15.—17. tyden. Z krevniho séra matky stanovujeme
plazmatické hladiny alfafetoproteinu (AFP), celkovy choriovy gonadotropin (T-hCG) a nekonjugovany estriol (E3)
(Kvadruple test: + inhibin A). Senzitivita tohoto testu pro zachyt Downova sy. je 70%, specifita 7%.

Vypocet rizika vrozené vyvojové vady v rdmci standardnich screeningovych programu je nutné provadét z vysledkd vsech
vySetteni s pouzitim validovanych algoritmu (s prihlédnutim k RF jako jsou vék matky, koufeni, viceCetné téhotenstvi,
obezita...)

Hodnoceni vysledku jednotlivych vysetfeni oddélené je povazovano za postup non lege artis.
ve 2. trimestru vySetfujeme jesté Rh protilatky, krevni obraz a provadime oGTT
UZ v gravidité: v 6., 13., 20. a 32. tydnu



Vrozené vyvojové vady jsou odchylky od normalniho prenatalniho vyvoje, které miizou narusovat jak
normalni strukturu tkani a organu, tak i jejich funkci. Vznikaji na zdkladé abnormalniho ontogenetického

V/Vse

dohromady. Zavaznost vrozenych vad je rliznd, od méné zdvaznych (kosmetické) po vady letdlIni.

Riziko postizeni vyvojovymi vadami je asi 3-5%.

Pro zjisténi VVV pouzivdme predevsim ultrazvuk. Jeho pozitivni nalez, je dlivodem ke stanoveni karyotypu
plodu event. dalSim specializovanym vySetrenim

Typy VVV.

— 1) Chromosomoveé aberace

Down(v syndrom (trisomie 21, mentdlni retardace, vrozené vady srdce, typicky vzhled, deformity koncetin, svalova
hypotonie)

Edwards(v syndrom (trisomie 18, rozstépy, srde¢ni vady, mikrocefalie, vétSina umira do 1roku Zivota)
Pataulv syndrom (trisomie 13, polydaktylie, rozStépy, retardace, mnohocetné vady orgdnt, umrti v malém véku)

— 2) Vrozené vady orgdanovych soustav: Srdce (Fallotova tetralogie, aortalni stendzy, defekty septa,
transpozice velkych cév...), NS(meningokéla, kraniostendza..), DS, VS, vady pohlavnich orgdnu.




Moznosti dalsiho postupu pri patologickém nalezu v prenat.

V pripadé pozitivniho ndlezu pfi screeningovém vysetreni (potvrzeného soucasné vysledky z odbéru
plodové vody) ma zena moznost rozhodnout se dle vlastniho uvazeni pro jednu z variant:

e zachovani téhotenstvi (v pripadeé zjisténé VVV slulitelné se zivotem ditéte)
e umélé preruseni téhotenstvi

Zdkon CNR ¢. 66/1986 o umélém preruseni téhotenstvi
Vyhlaska MZd 75/86

Vychazime z paragrafu 2:

* Po uplynuti délky 12. tydnU lze uméle prerusit téhotenstvi, jen je-li ohrozen Zivot Zeny nebo je
prokazano tézké poskozeni plodu nebo ze plod je neschopen Zivota.

e Svédci-li pro umélé preruseni téhotenstvi genetické divody, Ize uméle prerusit téhotenstvi nejpozdéji
do dosazeni 24 tydn( téhotenstvi.

 V pfipadé extrémné nepriznivé diagnodzy (se Zivotem neslucitelné onemocnéni — napr. anencefalie)
umoznuje stejny zakon uméle ukoncit téhotenstvi kdykoliv (i po 24. tydnu gravidity).



Etické a pravni aspekty vyplyvajici z prenatalniho scr. vysetre

 Snaha o dodrZovani obecnych etickych zasad

— Problematika umélého preruseni tehotenstvi !!! (z hlediska zavaznosti vyvojové vady PRO x PROTI)
pf. letalni vady typu anencefalie x esteticka i funkéni vada jako napf. rozstép patra (plasticka chirurgie dnes zvlada
korekci i komplikovanéjsich rozstépl vyborné, néktefri jedinci budou muset podstoupit sérii plastickych operaci
a vysledek moznd nikdy nebude na Urovni nepostizeného jedince - je toto dlivodem k umélému preruseni
téhotenstvi? Pozn.: je potieba se zamyslet i nad moznosti riznych syndrom, u kterych maze byt oblicejovy
rozstép jedinou prenatalné diagnostikovanou odchylkou...

— Prenatalni diagnostika neodhali veskera onemocnéni, vylouceni zavazného postizeni se zvySenym rizikem
pomoci cilené prenatalni diagnostiky nevylouci narozeni ditéte s jinou zavaznou nemoci

* Prdvni aspekty souvisejici s prenatdlni diagnostikou:

— Prenatalni diagnostika neni v CR o$etfena zakonem.

— Kazda téhotna ma v ramci komplexniho prenatalniho vysetreni pravo na podrobnou informaci o vsech
soucasnych moZnostech provadéni screeningu vrozenych vyvojovych vad bez ohledu na zpUsob jejich Uhrady a
soucasné na informaci, ktery z nabizenych testl je na kterém pracovisti hrazen z prostfedk( vefejného
zdravotniho pojisténi, pripadné u které ZP, a ktery ji muze byt proveden na vlastni prani za pfimou Uhradu.

— Zdkon CNR & 66/1986 o umélém preruseni t8hotenstvi
Vyhldska MZzZd 75/86
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