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Tehotenské screeningoveé testy
Zakladni otazky a odpovedi

Znalost ainformovanost pro pocit jistoty

Dobra znalost je dllezitou souéasti prenatalni péce. Nasi snahou je co nejlepsi informovanost rodicti o modernich diagnostickych
metoddch v téhotenstvi. Jen dobre informovani rodice se mohou spravné rozhodnout a zvolit si nejvhodnejsi zptisob prenatalni
diagnostiky.

Coto jsouchromozomy?

Lidskeé télo je sloZzeno z bunék. Kazda bunka obsahuje totoZznou genetickou informaci. Tato informace je ulozena v jadre bunky ve
strukturdach, které se nazyvaji chromozomy. Chromozomy tvofi sto¢end vidkna DNA (deoxyribonukleové kyseliny) nesouci genetickou
informaci. Kazda lidska bunka obsahuje 46 chromozomU. Pohlavni bunky — vajicka a spermie — obsahuji polovicni pocet
chromozom.

Cojekaryotyp?

Karyotyp je soubor vSech chromozému v jadre burky. Karyotyp je jeden ze zakladnich objektl cytogenetiky. Lze stanovit z bunék
v plodové vodé (amniocentéza-AMC), ¢i choriovych klk( z placenty (biopsie choria-CVS).

Co znamenda chromozomalni aberace?

Nekdy mohou lidské burky obsahovat odlisSny pocet chromozom(, nebo mohou mit chromozomy odliSnou stavbu. Tato porucha
vznika prioplodnéni —tj. pfi spojenivajicka se spermii — a ma negativni efekt na fyzicky a mentalni vyvoj postizeného jedince. Celkem je
znamo asi sto téchto syndromd. K nejznaméjsim a nej¢astéjsim patfi Downdv syndrom.

Cojeto Downiiv syndrom?

Downdv syndrom je chromozomalni aberace, u niz je v bunkach pfitomen nadbytecny 21. chromozom. Bunky tedy obsahuji 47
chromozom misto 46. Toto onemocnéni zplsobuje vazné postizeniintelektu a ¢asto je spojeno s mnohymi vyvojovymivadami.
Kdy jeriziko narozeni ditéte s Downovym syndromem zvySeno?

Dité s Downovym syndromem se muze narodit kazdé rodicce. Riziko narlista se zvysSujicim se matefskym vekem. Ve véku 20 let je toto
riziko 1:1500, v 35 letech vzrista na 1:360 a v 40 letech je 1:100. VétSina téchto onemocnéni neni spojena s rodinnym vyskytem
avznika zcelanahodné — de novo.

Pomocijakych vySetfeni seriziko zjistuje?

Pro ucely screeningu Downova syndromu se jednak provadi ultrazvukové vysetreni plodu, pfi kterém se meéfi nekteré jeho
charakteristické znaky, a jednak se testuje obsah specifickych biochemickych latek v krvi matky. Mezi ultrazvukova vysetreni patfi
méreni nuchalni translucence (NT), ovéreni pritomnosti nosni kiistky (NB), prikaz trikuspidalni regurgitace ev. stanoveni dalSich UZ
markerd. Pro Ucely screeningu Downova syndromu se tato UZ vySetfeni provadéjiv 1. trimestru téhotenstvi. Vysetfeni biochemickych
parametrd v krvi matky zahrnuje stanoveni PAPP-A a volné beta podjednotky HCG v 1. trimestru a provedeni tzv. triple (AFP, HCG, uk3)
ve druhém trimestru.

Vypocet rizika chromozomalni aberace — provedeni screeningu.

Pri vypoctu se kombinuji znama rizika dand vékem matky, tloustkou Sijového projasnéni (NT), pritomnosti ¢i absenci nosni kosti (NB)
a hladinou biochemickych markerd v krvitéhotné. Vysledkem je &islo, které udava riziko narozeni ditéte s Downovym syndromem.
Pokud je vysledek testu negativni...

Je-li vypoctené riziko nizsi nez stanovené hranicniriziko, pak je pravdépodobnost narozeni ditéte s Downovym syndromem nizka. Je
dulezité si uvédomit, Ze nizké riziko neni totozné s vyrazem zadné riziko. | pfi negativnim vysledku nelze zcela vyloucit pfitomnost
vrozené vyvojove vady. Aby toto riziko bylo minimalni, je vhodné zvolit takovy typ screeningu, ktery ma vysokou senzitivitu pri nizke
faleSné pozitivité — Integrovany test.

Pokud je vysledek testu pozitivni...

Vysledne riziko testu vySSi nez stanoveneé hranicniriziko, znamena vyssi pravdépodobnost narozeni ditéte s Downovym syndromem.
To samozrejmé neznamena, Ze dité ma Downlv syndrom. Pokud si téhotnd bude pfat tento syndrom 100% vylougit, je mozZno provést
invazivnivysetireni (AMC,CVS) a diagnosticky test, ktery zahrnuje genetické vysetreni z bunék plodové vody nebo choriovych kika.

Lze poznatijiné genetické vady plodu?

Ano, Ize diagnostikovat i dalSi nejéastéjsi chromosomalni aberace. Zejména Edwardsdv syndrom (trizomie 18. chromozomu)
a Patauliv syndrom (trizomie 13. chromozomu). Pri vySetieni karyotypu z bunék v plodové vodé, ¢i choriovych klkd z placenty Ize
odhalit dalsivzacnéjsi chromosomalni defekty (napf. zmény na pohlavnich chromosomech atd.)

Je mozné odhalit vady, které nejsou vazany na dédicnost?

Ano, samozfejmou soucasti screeningového vysetreni je i posouzeni morfologie plodu. Tzn. celkové posouzeni vyvoje plodu
aodhaleni¢asnych stadii somatickych defektd (napf. poruchy mozku, defekty kongetin, srde¢nivady, roz§tépové defekty atd.)
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