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Prenatalni diagnostika VVV

_lopira se o diagnostiku UZ, laboratorni a molekularni.

_k vyhledani populace tehotnych s rizikem slouzi screening.

_Iriziko je poté potvrzeno, nebo vylouceno diagnostickymi
(invazivnimi) metodami (aminocentéza, CVS — chorionic villus

sampling, kordocentéza)
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Screening

_Islouzi k vyhledani tehotnych s vyznamnym rizikem patologie.

_lefektivni screening:

‘Jjednoduchy a proveditelny.

“lvysoka senzitivita i specificita.
“ldostupny vsem (ekonomicky unosny)
“Ibez negativniho vlivu, bezpecny.
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Metody screeningu

"ldnes znameé postupy:

_lvySetfeni séra matky v prvnim/druhém trim.
“Imorfologicky a NT (Nuchal translucency) screening v . trim.
1UZ vySetreni mezi 18.—-22. tydnem ve Il. trim.

_Iprvni trimestr: tzv. kombinovany test

IPAPP, beta-hCG, NT, vék.
Ipfi pozitivnim nalezu odbér choriovych klku (CVS).

_ldruhy trimestr: biochemicky screening
CIpfi pozitivité aminocentéza.

4  Gynekologicko-porodnicka klinika Fakultni nemocnice Brno a Lékarské fakulty Masarykovy univerzity

MUNT e
:



Invazivni metody diagnostiky

"lvzorky choria, CVS, placentocenteza
IMezi 11. a 14. tydnem.

‘Jamniocentéza
1Po 15. tydnu gravidity.

" lkordocentéza
1Po 18. tydnu.

_Jpod UZ kontrolou, transabdominalne.
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Chromozomalni poruchy

_Iprirozeny vyskyt je 6,23/1000 zive narozenych.
1z toho 54 % aberace numericke (trizomie), 43 % strukturni
(delece, translokace...), 3 % kombinované.

"1z numerickych

184 % trizomie chromosomu 21 (morbus Down)
110 % trizomie chromosomu 18 (morbus Edwards)
16 % trizomie chromozomu 13 (morbus Patau)
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Screening strukturnich poruch

_IsrdecCni vady.
_lrozstepy neuralni trubice a brisni steny.

“lomfalokéla.
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UZ screening VVV plodu

_13stupnovy

L
H
H

. trimestr (11.-14.tyden)
|. trimestr (20.-22.tyden)
ll. trimestr (30.-32.tyden)
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Screening l. trimestru

cile, specifika

_|detekce zavaznych vrozenych vad plodu
_1zachyt rizika chromozomalnich vad plodu
_llepsi vizualizace nekterych struktur
_ldostatek Casu pro geneticke vysetreni

a0 a4

_Istanoveni mozného rizika materskych komplikaci
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Screening l. trimestru

11.-14.tyden (11+0 - 13+6)
Idatace gravidity
_ICetnost gravidity (amnionicita, chorionicita)

_Iscreening vyvojovych vad

CIpfimé (strukturalni vady)
“Ineprimé (riziko chromozomalnich vad)
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Screening l. trimestru

datace gravidity

_Istanoveni presneho gestacniho stafri.

“ltermin porodu
“loptimalizace (Casovani) dalSich vySetreni

“Imereni CRL (crown-rump lenght)
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Cetnost gravidity — amnio/chorionicita
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Screening l. trimestru

screening vyvojovych vad
| primeé (morfologicke vady)

"I neprimeé (riziko chromozomalnich vad)
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Screening l. trimestru

screening vyvojovych vad (Kenkhuis et al., 2017 )

| zachyt vrozenych strukturalnich vad plodu
45,1 % VVV zachyceno
10,1 % falesné pozitivnich diagnéz

"1zachyt vrozenych srdecnich vad

133,3 % zachyceno v I. trim. (dalSich 41,7 % zachyceno ve 20. t. g., 25,0% nepoznanych)
10,1 % falesné pozitivnich
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Zachyt rizika chromozomalnich vad plodu |

Nosni kost

Intrakranialni translucence

Nuchalni translucence
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Zachyt rizika chromozomalnich vad plodu I

Nuchalni translucence > 3,5 mm

_Ihlavni marker rizika vady plodu.

175 % plodu s aneuploidii

130 % plodu se strukturalni vadou,
genetickym syndromem

11 % normalnich plodu

1 Evans 1999, Nicolaides 2009, Pereira 2011, Kagan 2015,
Grande 2015
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Zachyt rizika chromozomalnich vad plodu llI
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Prenatalni diagnostika Il. trimestru

120.—22. tyden
_1zachyt vrozenych strukturalnich vad plodu

_1zachyt vrozenych srdecnich vad plodu

1zachyt placentarni dysfunkce
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Prenatalni diagnostika lll. trimestru

1130.—-32. tyden

_1zachyt vrozenych strukturalnich vad plodu

L
H
H

kontro

kontro

kontro

a rustu plodu
a polohy plodu
a polohy placenty

_Iporodni plan
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Shrnuti

_ITri screeningova vysetreni plodu (,Velky ultrazvuk)
IPodnet k dalsimu dosetreni (AMC, CVS...)
_Atd.
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Zdroje ke studiu

_lisuog.com

1Calda: UZ v gynekologii a porodnictvi
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