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| ntegr ovany screening v téhotenstvi

Znalost ainformovanost pro pocit jistoty

Dobra znalost je dilezitou soucasti prenatalni péce. NaSi snahou je co nejlepsi informovanost rodicii o
modernich diagnostickych metodach v tehotenstvi. Jen dobye informovani rodice se mohou spravné rozhodnout
a 2volit si ngjvhodnéjSi zpiisob prenatalni diagnostiky.

Cotojsou chromozomy?

Lidské telo je sloZzeno zbunek. Kazda buiika obsahuje totoznou genetickou informaci. Tato informace je
uloZena v jadie buriky ve strukturach, které se nazyvaji chromozomy. Chromozomy tvori stocena viakna DNA
(deoxyribonukieové kyseliny) nesouci genetickou informaci. Kazda lidska busika obsahuje 46 chromozomi.
Pohlavni busiky — vajicka a spermie — obsahuji polovic¢ni pocet chromozomi.

Co znamené& chr omozomalni aber ace?

Nekdy mohou lidské buiiky obsahovat odlisny pocet chromozomii, nebo mohou mit  chromozomy odliSnou
stavbu. Tato porucha vznika pri oplodnéni —tj. pri spojeni vajicka se spermii —a ma negativni efekt na fyzicky a
mentalni vyvoj postizeného jedince. Celkem je znamo as sto téchto syndromii. K nejznaméjSim a nejcastéjSim
pat7i Downiv syndrom.

CojetoDowniiv syndrom?

Downiiv syndrom je chromozomalni aberace, u niz je v busikéch pritomen nadbytecny 21. chromozom. Buriky
tedy obsahuji 47 chromozomii misto 46. Toto onemocnéni zpiisobuje vazné postiZeni intelektu a casto je spojeno
s mnohymi vyvojovymi vadami.

Kdy jeriziko narozeni ditéte s Downovym syndromem zvyseno?

Ditée s Downovwym syndromem se miiZe narodit kazdé rodicce. Riziko naruista se zvySujicim se materskym
vekem. Ve veku 20 let jetoto rizko 1: 1500, v 35 letech vzriistana 1 : 360 a v 40 letech je 1: 100.

VeétSina techto onemocnéni neni spojena s rodinnym vyskytem a vznika zcela ndhodné — de novo.

Co znamena pgjem ,,integr ovany screening“ ?

Jde o test, ktery kombinuje vySetieni specifickych ultrazvukovych detaili plodu (, NT* — tloustka Sijového
projasneni, ,, NB* — pritomnost nosni kiistky) s vySetienim krve matky. Kombinace téchto dvou metod umoziuje
detekci 75 — 85 % plod:z s Downovym syndromem. Tradicni screening provadeny v 16. tydnu tehotenstvi — tzv.
trojity test — dokdze zachytit pouze 50 — 60 % déti s timto syndromem.

Jakéjsou vyhody integr ovaného screeningu?

v sou¢asnosti nejefektivnéjsi systém zachytu Downova syndromu

vysoka citlivost pro Zisteéni veétSich malformaci plodu a mnohych genetickych syndromii
minimalni riziko

pi‘esné ur ¢eni stéFi téhotenstvi

diagn6za vicecetného téhotenstvi
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V ¢em spotiva vySetieni Sijového projasnéni - NT?

UZ wySetieni Sijového projasneni (NT — nuchal translucency) se provadi v 11.- 14. tydnu tehotenstvi. Pomoci
ultrazvuku je zmereno nahromadeéni podkozni tekutiny v zatylku. Tato vrstva tekutiny se na ultrazvuku zobrazuje
jako projasneni. Pritomnost veétsiho mnozstvi tekutiny vtéto oblasti je c¢asto spojeno schromozomalnimi
aberacemi plodu — napr. s Downovym syndromem.

V ¢em spotiva vySetieni nosni kistky — NB?

UZ vySetreni nosni kiistky se také provadi mezi 11.- 14. tydnem tehotenstvi. Nosni kiistku | ze zobrazit pri vetSim
2vetSeni profilu plodu. Nepritomnost nosni kistky vtomto obdobi miize signalizovat postizeni Downovym
syndromem.

V ¢em spociva vySetieni krve?

V 11. - 13. tydnu tehotenstvi vySetiime z krve matky latky, které se nazyvaji PAPP-A, free-beta hCG. Ty se
wtvari v placenté a prestupuji do materské krve. U tehotenstvi s Downovym syndromem je hladina techto |atek
abnormalni.

Vypoket rizika chromozomalni aberace

Pri vypoctu se kombinuji znamd rizika dana vekem matky, tlousrkou Sijového projasnéni (NT), pritomnosti ¢i
absenci nosni kosti (NB) a hladinou PAPP-A v krvi tehotné. Vysledkem je ¢idlo, které udava riziko narozeni
ditete s Downovym syndromem.

Pokud je vysledek testu negativni...

Je-li vypoctené riziko mensi jak 1 : 300, je riziko narozeni ditéte s Downovym syndromem nizké. Je diileZité si
uvedomit, Ze nizké riziko neni totoZné s vyrazem zadné riziko.

| p/i negativnim vysledku je vhodné absolvovat tzv. trojity test a ultrazvukové vySetieni mezi 16.- 20. tydnem
tehotenstvi se zameérrenim na event. pritomnost vrozenych vyvojovych vad plodu.

Pokud je vydedek testu pozitivni...

Vydedné riziko testu wsSi jak 1: 300 znamena vySSi pravdépodobnost narozeni ditéte s Downovym
syndromem. To samozejmé NEZNAMENA, Ze dité ma Downiv syndrom. Pokud si tehotna bude piét tento
syndrom 100% vyloucit, je mozZno proveést genetické vy3etieni z bunek plodové vody nebo choriowych kikii.

Jeintegrovany test v prvnim trimestru hrazen z prostfedkii vieobecného zdravotniho poji&téni?

Toto vySetieni je povazovano za nadstandardni a neni hrazeno zdravotnimi pojiSfovnami. Tyto hradi vySet/eni
provadené v druhém trimestru tehotenstvi — trojity test a UZ vySetieni mezi 16.- 20. tydnem gravidity.
UZ vySetieni v Centru prenatalni diagnostiky

VySetieni UZ markeri (NT) je v centru provadeéno na zakl ade metodiky Kings College Hospital, London (Fetal
Medicine Foundation). Presnost naSeho meéreni je pravidelné ovérovana akr editachim tymem tohoto pracovite.

K de nas najdete? U stadionu 8, 779 00 Olomouc — viz planek
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