—

Laboratorni vysetreni v tehotenstvi-
screening vrozenych vyvojovych vad

RNDr. I. Klabenesova
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- = Lékarsky screening slouZi k vyhledavani
~—0esob s vyznamnym rizikem vyskytu urcité
choroby pred jeji klinickou manifestaci.
* Metoda-jednoducha, dostupna,levna

= Pozitivni vysledek screeningoveho vysetreni
zahajuje serii specifickych a narocnegjsich

ﬁiﬁgnostlcw vySetieni nebo oreventivnich
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~ = Falesna nozitivita —procentualni ¢ast
| screeningovanych pacnentek S pozmvnlm
- vysledkem-testu,u kterych vsak specificka
diagnosticka vySetreni ani pozdéjsi prubéh
onemocnéni nepotvrdi (jednotka =%).
= Falesna negativita —urcita cast skutecne
postizenych,ktera je biochemicky nhema.Falesna
negativita u vrozenych vad je 10-30 %
&nzitivita-precentuélm’ cast vSech skuteCnych |
stizenych,kteri byli detegovani pomoci
—




Screening VVV je zaméren na

-~ = Chromozomalnich aberaci plodu
( trisomie chromozomu ¢.21-Downuv
syndrom a trisomie 18- Edwardsuv
syndrom)

= Defektu kozniho kryti plodu(defekty >
~ neuralni trubice,rozstépy biigni stény)

nickych komplikaci ve lll.trimestru
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Fﬂ—rrisonﬂie-ehromézomu 18 -Edwardsuv
syndrom,13-Patauuv syndrom

= Aberace pohlavnich chromozomu,XXY nebo -
XO —(Klinefelteruv syndrom a Turneruv

e

ffndrom) = _
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~ = syndrom vyvojovych vad se slabomyslnostl a velmi
- —eharakteristickym klinickym vzhledem-plochy obliCej s
mongoloidnim postavenim ocnich sterbin,hluboko ulozeny

koren nosu,maly nos,

= kratka Sije,maly vzrist,kratké neohrabané ruce a
prsty,Ctyrprstova ryha na dlani,

= Slabomyslinost ( imbecilita nebo debilita).

= svalova hypotonie




~=_|ntrauterinni_ opozdéni ristu,porodni hmotnost 2000 g.
= Maly vzrust,typicka dysmorfie obliceje(vyklenuté
Celo),uzka lebka,dysplazie usnich boltcu,tézké
psychomotoricke opozdeni
= Jiné mnohocCetné anomalie
= 90% postizenych umira do 6 mésicu po narozeni

: T —




~——«charakteristicky obli¢ej, mongoloid

- +mikrocefalie
'maly vzrust
‘rozstép rtu, Celisti, patra
‘téezké opozdeéni psychomotorického vyvoje .

N
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ucha pohlavniho vyvoj
——chromozomalnich aberaci.

= Velmi variabilni dedicné onemocneni ¢*
malym vzrustem,opozdénim dusevnihg
vyvoje.Mikrocefalii pri vysokem cCele,
prstu u nohou.

omalie genitalu u
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= Anencefalie
z lebky plodu je vytvorena pouze oblicejova .
cast-jJde o vadu neslucitelnou s prezitim.

= Spina bifida -




- Riziko komplikaci ofi zvvseni hodnot —
—_AFP,hCG nebo obou metod.

= Nizka porodni hmotnost

= |ntrauterinni rustova retardace

= Perinatalni smrt plodu

= Gestoza(edemy+proteinurie+hypertenze) .

ﬂgpecificki’ vrozeneé vadb ——

——



-=-—1'I-l-rrmes’ﬂ=(-’l-4 22 tydnu gravidity)-plosne
= |ntegrovany screening




Biochem.screeningové markery pro

= | atky,ktere vytvareji organy plodu,
dostavaji se do materského obehu
prestupem pres placentu a plodove



= AFP-alfafetoprotein
~ =primarné produkovan zZloutkovym
vackem,pozdéji (13.tyden) fetalnimi
jatry,koncentrace v MS roste,v PV
klesa. (CMIA-ARCHITECT i 2000 SR)

“ ARCHITECT i 2000
. firmy Abbott

= hCG- lidsky choriogonadotropin
-tvorba hlavne v placente,8. -10. tyden maximum,dale

&les.(CMIA-ARCHITECT | 2000 SR) o
e —

nteza placentou za spoluprace plodu -ukazatel
fetoplacentarni jednotky.Hodnota stoupa az do konce 40.
tydne.(RIA manual-Immunotech)



\V/

——

‘Biochemické: —
odbér v 10.-13. tydnu téhotenstvi
= PAPP-A -Plazmaticky protein A
spojeny s tehotenstvim.

Produkovan trofoblastem a
vyluCovan do materského sera.
Hladina PAPP-A behem
tehotenstvi roste.(ECLIA)

= Free-beta hCG
- Koncentrace do 10. tydne gravidity roste,dale klesana...

étinu vrcholové koncentrace.(ECLIA)
ukove:

Provadi se v 11.-13+6.tydnu tehotenstvi

= NT/CRL( nuchalni translucence)

= NB (pfitomnost nosni kiustky) + -




E(anchmmuump Ienth) CRL 8. 16 tyden =
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= |l.trimestr(integrovany test):

stanoveni AFP,hCG,(uE3) + markery z prvniho
trimestru PAPP-A a UZ marker NT/CRL- -
vyhodnoceni.

Integrovany test-nejefektivnejsi-detekce DS: 94%

g“&% fale$né pozitivité < et
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—x#yrobcLLoglcal Medical System Ltd
(London)

= |.trimestr, |ll.trimestr, integrovany test

= VV programu nastaveny parametry pro
biochemicke a UZ markery

ické udaje-datum odbéru,vék a hmotnost
' en CRL),
cet plodu



Hodnoceni programem ALPHA

- Vysledek screeningu: pozitivni-negativni

Riziko :
= defektu neuralni trubice (NTD)
= Downova syndromu
= Edwardsova syndromu g

-vzhledem k veku matky
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Matef=ke zérum

17 111 0%

Prijment _

Jmeno . Dagmar

Kod :

Datnm narozeni > 2303.73

PM - 251108

Termin - 31 0809

Datum odberu - 12.03:00

Adresa zpravy : MUDr Jana Kulhankova
gﬂa g}n&kolag

alackého 86 58401 Slavkov

tel 544227078

Pojistfovna 111

l‘ﬁ'f {mm)

NB (+/-)

Vék matky v terminu porodu ;304 let

UZ morfomettie ;. Neniznamo

Delka tehotenstvi pf1 vysetreni

Odhad gestace
Vaha

Hodnota MS-AFP
Hodnota uE3
Hodnota Total hCG

Vysledek
Riziko M.Down
Riziko NTD
Poznamky

Poznambky

Poznamky

12 tyden 4 den ze dne 20.02.09
15 tyden 2 den (podle PM)
15 tyden 3 den (podle UZ)

Cdhad dle UZ

63 0 kg

20 8 kw/L » o 068 Mol
- 1.14 nmol/L o (0,36 MoM
: 20,6 kin/L ;o 0,57 MoM

: Skrining negativni

1z 530 (v terminu)
1z 3500

- Riziko M Down otekévane ponze vzhledem k vékn matky je (1 z

270)

. kR Fyyiené riziko trizomie chromozomu €18 *** (1235 v

terminu)

. ¥*F Zyyiene rniziko Smith-1 emli-Opitzova syndromun *** (1 z 90)




Mater=ke =zerum

Prijmeni

Jméno

Eod

Datom narozeni
FM

Termin

Datum 1 odbém
Datom 2.odbém
Adresa zpravy

igljis’ffavﬂa

{mm)

NB (+/-)

VEk matky v terminu porodu
1 V_Vsetmm{{"‘ RL)

Gest. stari pit 1.odbém

(Gest. stafi pfi 2.odbéru

Odhad gestace
Vaha

Hodnota MS-AFFP
Hodnota nE3
Hodnota Total hCG
Hodnota PAPP-A

NT rozmeér

Vysledek
Riziko M Down
Riziko NTD
Poznamky

17 111 0%
ZUZANA -
21275
28.11.08
30.08.00
190200
13,063 .09
special amulance
bilni th 11

FRM FN BRNO

21

. o
33.7 let

60.2 mm dne 1202 .09

12 tyden 1 den (podle PM)
12 tyden 4 den (dle CEL)
i3 tycien 2 den (podle PM)
15 tyden 5 den {dle CR1)

Odhad dle UZ (CRL)

66 0kg

17,7 k/L 0.58 Mold
4, 15 nmol/L ;1,22 MoM

3’}",3 ksl - 113 MoM

3,98 w/L . 132 MoM

1 4 191911 1,11 Mol

Skrining negativni

1= 1?05 (v terminu)

1z3500

gli.tz}l%\& M.Down otekavané pouze vzhledem k veéko matky je (1 z



Doporuceni spolecnosti o lab.screeningu VVV
odminky pro zarazeni do regi

vlehlivé stanoveni mediant.

= Laborator musi mit VS pracovnika odpovedného
za provadeni screeningu se specializovanou
zpusobilosti.

= Laborator pouziva ucinny systém vnitrni kontroly
kvality, zucastnuje se externiho hodnoceni
kvality nejméneé ve 2 kontrolnich cyklech roCne a
vlastni platné prislusne certifikaty/osvedceni.

.2 Laborator ma vypracovany postup pro odber,

- transport a skl vani vzorku, které provadiv
@H-l&du?p'o_%za avky na preanalytickou fazi.



Doporuceni spolecnosti o VVV

‘gyne.ikologem a genetl'ckym pracov‘“‘t‘éWFRtﬁf
provadi konecne vyhodnoceni screeningu.

= Vysledky stanoveni jednotlivych analytu musi
byt laboratori vydany nejpozdeji do tri
pracovnich dnu od prijeti vzorku.
= Vysledek vypoctu rizika VVV je vydavan nejen v
absolutni hodnote, ale i v nasobcich medianu
dany gestacni vek. Vysledek screeningu je

~ predavan .E%zﬂuglmu gynekologickému
~ pracovisti, ktere je odpovedne za dalsi postup



~ Analyt S — —

—— Odebir'f:’n)’/ (*) Stabilita séra  Stabilita séra Stabilita séra
WEVCTE] (plazmy) (plazmy) (plazmy)

pri+20a+250C pri+4a+8o0C pri-200C

Volny beta-hCG plna krev 6 h 1d 1r —
hCG plna krev 12 h 3d 1r
AFP plna krev 12 h 7d 3m
Voiny estriol  plna krev 6 h 2d 1r

pina krev 6 h 1d 2m
j i laboratore i




;;W: - Opak_ovatewl:ﬁcs—;t*"__ﬂeprodukovate
Volny beta-hCG 6 % 10 %
hCG 6 % 10 %
AFP 6 % 10 %
Volny estriol 6 % 10 %
PAPP-A 8 % 12 %

e —

a ho
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Bias

<3%
<3%
<3%
<5%
<5%

covniho intervalu

r—=
e e ——




31.3.2009 13:28

-Dane range From 01/0&/08 to 31/03/00
Test type All tests
Codes Include all codes

R epurt pe el B T Lo

Type of report

Idatermal senur: tests
Repeat maternal serum tests
Updated maternal serum results

Total

Screening result Reason Number Percent
Positive Increased risk of Down's syndrome o0 5,5%
Increazed risk of Down's and raizsed AFP 1 0,1%%
Raised AFD 12 0, 7%
Uninterpretable Test dane too early 7 0,4%%
Test done too late 2 0,1%%
Negative {interpretation for Down's syndrome and WTD) 1273 70,7%
Hegative (interpretation for Down's syndrome only) 405 22,84
Total 1800 100 0%

Increased rizsk of risomy 18 was reparted in 10 first tests (0,56%)

Increased rizk of SLOS wasrepartad in 14 first tests (0,78%)

Completed tests MNumber FPercent

First trimester tests 357 20,4%
Second trimester tests 1231 &8, 4%
Standard integrated tests 202 11,2%%
Total 1800 100.0%%0

Previous maternal serum test

Repeatmatermal serum test Eaised Increased risk Both Meither Tatal
MS-AFP of Down's

Raised MS-AFD 1 (33%%) 1 (33%0)

Neither 2 (E7%%) 2 (&T%)

Total repeats 3 Q100%) 3 (100%0)

No rmaternal serum tests in the requested period were updated
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