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Informace pro téhotné

0 prenatalnim screeningu vrozenych vyvojovych vad u
plodu

Co je screeningové vySetieni

Screeningove vySetirovani vrozenych vad plodu (tj. celoplo$ne - nabizené vSem téhotnym) je
orientaéni metoda, kterd slouzi k vyhledani téhotnych Zen se zvySenym rizikem nékterych
vrozenych vad. U této skupiny teéhotnych je pak doporuc¢ovano pokracovat v dalSim vySetieni,
které jiz stanovi konkrétni typ vady.

V kaZzdém tehotenstvi existuje riziko asi 3-5 % , Ze plod maZe mit n&jakou vrozenou vadu - od
vad drobnych, ,kosmetickych”, aZ po vady zavazneé, ohroZujici dalsi vyvoj i Zivot takto
postizeného jedince. Toto riziko plati i pro rodi¢ovské pary zcela zdravé, bez genetické zatéze v
roding. Test, ktery by stoprocentné vylou¢il vSechny mozné vady, neexistuje ! Nékteré vady se
ale daji odhalit ultrazvukovym vySetienim, na jiné je zaméien pravé biochemicky ¢i kombinovany
screening.

Jak a kdy se toto vySetieni provadi

Screening v |. trimestru gravidity

Jedna se o tzv. kombinovany test, kdy se kombinuje vySetieni ultrazvukové s biochemickym.
V priabéhu 11.-14. tydne téhotenstvi je proveden jednak odbér 5 ml krve ze Zily teéhotné, jednak
ultrazvukove vysetreni plodu, véetné zméfeni nékterych znaki (predevsim Sijového projasnéni).
Odbér krve a ultrazvuk mohou byt provedeny oddélené nebo soucasné. V laboratoii se stanovi
hladiny nasledujicich latek:

e PAPP-A
e f-BHCG

Zjistené hodnoty se dale zpracovavaji expertnim pocitacovym programem, ktery bere v Uvahu i
tyden téhotenstvi uréeny ultrazvukem, hmotnost a veék téhotné. Vysledkem je vycislené
individualni riziko udavajici pravdépodobnost postiZeni plodu vrozenou vadou.

Screening ve Il. trimestru gravidity

Screening ve I1. trimestru gravidity je screeningem biochemickym. Odbér na screening vrozenych
vad plodu v Il.trimestru gravidity se provadi obvykle v 16. - 17. tydnu téhotenstvi. Jedna se opét o
odbér 5 ml krve ze Zily tehotné. V laboratofi se stanovi hladiny tii sledovanych latek :

e alfa-1-fetoproteinu (AFP)
e volného estriolu (UE3)
o lidského choriového gonadotropinu (hCG)

Zjistené hodnoty se také zpracuji expertnim pocitacovym programem, ktery zohledni tyden
téhotenstvi uréeny ultrazvukem, hmotnost i vék téhotné. Vysledkem je opét vycislené
individualni riziko udavajici pravdépodobnost postiZzeni plodu vrozenou vadou.

Sekvenéni integrovany screening

Zahrnuje provedeni obou ptedchozich testd a vypocet integrovaného rizika (jednoho rizika
plynouciho z parametri obou testt).



Které vrozené vady muaze biochemicky
screening signalizovat

Screening je zaméien piedevsim na vyhledavani rizika Downova syndromu (diive oznacovaného
jako mongolizmus). Tento syndrom je zpasoben piitomnosti nadpoc¢etného chromozomu ¢.21 v
bunkach plodu. Jedna se o nejéastéjSi pricinu mentalni retardace (opozdéni duSevniho vyvoje)
¢asto spojené s dalSimi vrozenymi vadami plodu - napi. srdce nebo traviciho traktu.

V piipadé zvySeného rizika této vady se doporucuje provést odbér choriovych klka (CVS) nebo
amniocentézu (odbér plodove vody), coz umozni detailni posouzeni ptimo chromozomi plodu.
Toto je jiZ test diagnosticky, ktery dokaZze Downuav syndrom jednoznaé¢né potvrdit nebo vylougit.

Oba typy screeningu mohou jesté upozornit na moznost dalSi chromozomalni vady - vzacného
Edwardsova syndromu, ktery je zptisoben nadpocetnym chromozomem ¢.18. Jedna se o0 postiZeni
velice vzacny. Diagnostickym testem je i v tomto piipadé opét CVS ¢i odbér plodové vody a
posouzeni chromozomi plodu.

Dalsi vadou, kterou maZe screening ve Il.trimestru gravidity signalizovat, je tzv. defekt neuralni
trubice (NTD), ktery zahrnuje bud' tzv. anencefalii, tedy nedostate¢ny vyvoj mozku a lebky, ktery
neni slucitelny se Zivotem, nebo spinu bifidu - otevieny rozstép patere, ktery v zavislosti na
rozsahu defektu mtze zpusobovat ochrnuti dolni ¢asti téla, ztratu kontroly nad vylu¢ovanim moce
a stolice a dalSi zavazne komplikace. Pozitivni screening muze téz signalizovat rozstép predni
stény biisni. Pii zvySeném riziku téchto rozstépovych vad se nasledné provadi cilené ultrazvukové
vysetteni plodu

Co znamena pozitivni vysledek screeningu

Pozitivni celkové riziko nebo extrémné zvySena ¢i snizend néktera ze sledovanych hodnot
neznamena nic jiného, nez nutnost pokracovat ve vysetieni - bud' odbérem plodové vody ¢i
choriovych klka nebo podrobnym ultrazvukovym vySetienim. V naprosté vétSing pripada je
koneény vysledek vySetieni v poradku, tj.Z&dna vrozena vada se nezjisti.

V piipade zjisteni zavazné vady plodu se muze téhotnd rozhodnout o piipadném ukonéeni
teéhotenstvi z genetické indikace do 24. tydne téhotenstvi.

Il Pozitivni vysledek screeningu tedy

automaticky neznamena pritomnost vrozené vady,

jen nutnost ovéieni dalSim testem !!

V piipadé nejasnosti nebo dalSich otdzek se prosim obratte na pracovniky oddéleni Iékaiské
genetiky :

prim. MUDr. Vladimir Gregor, Soukromé& geneticka ordinace,
Ohmova 271, Praha 10, TEL: 271 961 183, 602 643 733
nebo
FTN, Oddéleni lékaiské genetiky, Videnska 800, Praha 4, TEL: 261 083 760



