Slovnicek pojmu

1. Kombinovany screening

Prvotrimestralni kombinovany screeningovy program byl navrZzen prof. Nicolaidesem
a Nadaci fetalni mediciny v Londyné /Fetal Medicine Foundation/ a je dnes povazovan za
stézejni vysSetfeni v 1. trimestru. Nejenze dokazeme v tomto obdobi odhalit ultrazvukovym
vySetfenim cca 60% vrozenych vyvojovych vad plodu, ale umime identifikovat i téhotenstvi
s vy$$im nebo vysokym rizikem chromozomalnich vad /pres 90 %/. Pacientkdm muzeme pak
nabidnout ¢asnou invazivni diagnostiku /odbér choriovych klk(, CVS/, ktera vyvrati ¢i potvrdi
podezieni na genetické postizeni ditéte. Vyhodou je, Ze tato casnd diagnostika zkracuje
interval nejistoty a umoziuje pdaru se rozhodnout, zda v pfipadé postizeni v téhotenstvi
pokracovat ¢i ho uméle ukondit jeSté klasicky interrupci do 14. tydne. Kombinovany
screening proto, Ze riziko se kalkuluje kombinaci ultrazvukového vysetieni a méreni Sijového
projasnéni ( NT ) a krevnich odbéru.

2. Nuchdlni translucence, NT, Sijové projasnéni

Jedna se o kolekci, nahromadéni malého mnoiZstvi tekutiny v mékkych tkanich v zahlavi
plodu. Tato kolekce je patrna pfi ultrazvukovém vysetieni jako tzv. ztlusténi, projasnéni tylni oblasti
plodu. NT u vétsSiny plodl dosahuje sife pod 2.8 mm. Bylo zjisténo, Ze u plodl které jsou geneticky
postizené, maji vrozené vyvojové vady /hlavné srdecni/, trpi vrozenou infekci apod. je toto ztlusténi
vyrazné vétsi neZ u zdravych plodu. Proto je kombinovany screening zaloZen pravé na méreni NT pfi
velikosti plodu CRL /temenokostréni délka/ 45-84 mm, coz odpovida stafi téhotenstvi 12.-14. tyden.
Je doporucovano, aby toto méreni provadél ktomu vyskoleny sonografista. Vysledky a méreni
takovéhoto ultrazvukare jsou pravidelné kontrolovany Nadaci fetdIni mediciny v Londyné a je tak
prabézné posuzovana jeho zpUsobilost toto méreni provadét. Jen takovy certifikovany a auditovany
sonografista ma pak pfistup do softwarové databaze Astraia, kterd na zakladé vloZzenych dat kalkuluje
miru rizika pro kazdou jednotlivou pacientku a na zdkladé matematického vypoctu dokdze
vyselektovat suspektni- podezielé nebo patologické pripady téhotenstvi.




Nuchalni ztlusténi u plodu in vivo,
fetoskopicky zaznamendno a
zobrazeno UZ, prevzato

z www.fetalmedicine.org

Rizika chromozomalnich vad/1. Sloupec/, intrauterinni smrti plodu /2./ a dalSich VVV plodu /3./ pti
zvysujicim se NT ( prevzato z www.fetalmedicine.org )
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3. Biochemicky screening 1. trimestru
V 11.-13. tydnu téhotenstvi se odebiraji 2 hormony specifické pro téhotenstvi, free
beta HCG a PAPP-A. Bylo zjiSténo, Ze plody chromozomalné postizené maji oproti
zdravé populaci plod jejich hladiny patologické a proto se spole¢né s UZ vySetienim
staly soucasti prvotrimestralniho kombinovaného screeningu. Podobné jako u NT je
nutné, aby vzorky krve analyzovala jen akreditovana laboratof, ktera je certifikovana
Nadaci fetdIni mediciny a je tak zachovana kontrola kvality. Software Astraia opét
pfijima a zpracovava vysledky jen z takovychto laboratofi.


http://www.fetalmedicine.org/

4. Biochemicky screening 2. trimestru, triple test
Odbér krve se provadi v 16.-18. tydnu, stanovuje se HCG, AFP, estriol. Jejich hodnoty
byvaji opét patologicky zménéné u plodd s chromozomalni vadou, roztépovou vadou
bficha, patere a hlavicky plodu a jesté nékterych dalsich vad. Na rozdil od
prvotrimestralniho skrininku je vsak triple test schopen zachytit jen zhruba 70%
chromozomalné vadnych plodd, nehodi se pro viceCetna téhotenstvi a ma i vyssi tzv.
faleSnou pozitivitu / pravdépodobnost pozitivniho vysledku u téhotenstvi ze zdravym
plodem /. Pokud je triple test pozitivni, nabidne se odbér plodové vody,
aminocentéza ( AMC) av pfipadé patologického nalezu chromozém u plodu se pak
Zena muze rozhodnout uméle ukondit téhotenstvi. Nevyhodou triple testu a AMC
oproti NT screeningu a CVS je posunuti diagnostiky chromozomalni vady do 2.
trimestru, takZe mnohdy se tzv. prostinova indukce potratu provadi az kolem 20.
tydne. Lze ho tedy doporucit jen pacientkam, které nepodstoupily prvotrimestralni
kombinovany test ¢i jako soucdst tzv. integrovaného testu.

5. Integrovany screening
Zahrnuje kombinaci vysledkd odbér( v 11.-13. ty/PAPP-A a HCG/, NT a odbér( v 16.-
18. ty /triple test: AFP, HCG, estriol / . Ma vy$si zachytnost plodd s Downovym
syndromem, ale pozdnéjsi sdéleni vysledku. Nejednoznacny postup nastava u tohoto
schématu v pripadé jasné patologického prvotrimestralniho screeningu /sdélit ¢i
nesdélit a vyckat na vysledek az po triple testu ??/.
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6. Invazivni metody prenatalni diagnostiky
Jsou to metody, kdy provadime ptrimou diagnostiku chromozomalni vybavy plodu.
Mluvime bud’ o AMC- odbéru plodové vody nebo CVS- odbéru choriovych klka.
Pristupuje se k nim tehdy, kdy screeningové vysetfeni vykazuje suspektni- podezielé
Ci patologické hodnoty vysledkd nebo je diagnostikovana néjaka zavazna vada plodu.
Screening je pouze vyhledavaci vysetieni a pokud je pozitivni, neznamena to, Ze plod
je zcela jisté postizen, ale Ze mira rizika postizeni prevySuje néjakou pfedem danou
hodnotu- hranici ( cut off ), nad kterou se doporucuje dovysetfit a ovéfit stav plodu
presnéjsi, nejlépe diagnostickou metodou. Podobné tak i negativni screening
neznamena, Ze plod je zcela jisté geneticky zdravy, ale Ze mira tohoto postiZeni je
nizka, nevyznamna.
CVS-odbér choriovych klkd se provadi do 14. ty. Jedna se o odbér mikroskopickych
¢asti placenty tenkou jehlou ptes bficho téhotné.
AMC — odbér plodové vody se provadi az po 15. tydnu a technika odbéru je zhruba
stejna.
Riziko potratu se u obou metod pohybuje kolem 0.5-1% a proto by mély byt
nabizeny pouze Zenam, kde riziko postizeni plodu prevysuje riziko potratu spojené
s provadénym vykonem ( minimalné 2x ). Invazivni diagnostika pouze z vékové
indikace (> 35 |) se nedoporuduje, jelikoz sice riziko chromozomalni vady /trizomie/
s vékem stoup3, ale vzhledem k vékovému rozlozeni téhotné populace bychom takto
nasli pouze 50% vsech plod s Downovym syndromem.
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7. Geneticky ultrazvuk
Jedna se o podrobné morfologické vysetieni plodu. Krom zavaznych vrozenych vyvojovych
vad se sleduji tzv. minormarkery. Jedna se o drobné odchylky v morfologickém obraze plodu,
jakasi poznavaci znameni, ktera jsou ¢astéjsi u chromozomalné postiZzenych plodd, ale
vétsinou nemaiji klinicky projev a dopad jako velké vady a ¢asto se vyskytuji prechodné.
Geneticky Uz se doporucuje u hranicnich vysledkl predchoziho screeningu, tam, kde neni
jasna indikace k invazivni diagnostice nebo pacientka vaha, pfi zdvazném onemocnéni Ci
genetické vadé v osobni anamnéze, pfi predchozim porodu plodu s chromozomalini vadou
apod. | jednotlivé minormarkery se lisi svou zdvaznosti a v rlizné mife mohou ménit riziko
chromozomalni vady vypoctené z predchoziho screeningu. Cili ani vyskyt jednoho &i
kombinace minormarker(i nemusi nutné znamenat postizeni plodu ¢i indikaci k invazivni
diagnostice.

8. Neinvazivni prenatalni test
Existuje dnes uZ i moZnost vysetfit nejcastéjsi chromozomalni vady plodu pouze z krevniho
odbéru téhotné. V krvi matky totiz koluji v malé mife volné frakce DNA plodu ( cell free DNA)
a tyto se mohou na specidlnich pfristrojich, sekvenatorech detekovat. Zatim Ize takto odhalit
pouze nejcastéjsi vady plodu, nikoli vysetrit cely karyotyp. Test nabizeji rGzné firmy a cena se
pohybuje pfes 10 tisic K¢ podle rozsahu vysetreni. Vysledek je znam do 2-4 tydnd.
Doporucuje se u téhotnych s hrani¢nim rizikem ( tzv. Seda zéna screeningu ), u abnormalniho



biochemického testu pfi jinak normalnim ultrazvukovém nalezu. Nedoporucuje se pred
provedenim prvotrimestrdlniho ultrazvuku, pfi nalezu vysokého NT ¢i velké vady, nevychazi u
viceCetného téhotenstvi a velmi obéznich.



