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Tato préce s klade za cil popsat moderni metody prenatalni diagnostiky, které jsou
pouzivany na gynekologicko-porodnickych pracovi&ich v Ceské republice.

Cilem préce bylo zjistit, do jaké miry jsou Zeny o prenatélni diagnostice
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miru informovanosti Zen o prenatalni diagnostice.
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Seznam pouzitych zkratek
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Uvod

Pocétky prenatélni diagnostiky vrozenych vad jsou v Ceské republice datovany na
zacdek sedmdesatych let. Prenatalné diagnostikovany byly nejprve chromozomélni
vady — trizomie 21. chromozomu (Downiv syndrom). Spostupnym rozvojem a
zavadénim ultrazvukové techniky se v osmdesétych letech rozviji i prenaténi
diagnostika strukturdnich vrozenych vad. V devadesétych letech se postupné zavédi
metody 11. trimestrélniho screeningu a v poslednich letech se v Ceské republice
rozviji i metody screeningu |.trimestralniho.

Prenatalni diagnostika vrozenych vad umoZziuje v souladu slegislativou u
zévaznych vrozenych vad a u pripadd mnohocetnych vrozenych vad predcasné
ukonceni gravidity. U dalSich vad je moZno v piedstihu planovat zpasob porodu a
zgji&eni adekvétni postnaténi péce o dit¢ narozené svrozenou vadou. Cilem
prenatalni diagnostiky je tedy sprdvnd a vcasnd diagnostika zavaznych typa
vrozenych vyvojovych vad.

Poznatky nékolika poslednich let prinesly dfive netuSené moznosti ke
zdokonaleni perikoncepéni a prenatdlni prevence, diagnostiky a lécby tézkych
vrozenych vyvojovych vad a chorob. Integrace prenatalni genetické diagnostiky a
porodnickych invazivnich i neivazivnich metod prenatalni diagnostiky umoZnuje
stale dokonaleji sledovat stav embrya a plodu po celou dobu jeho nitrodéloZniho
vyvoje az do konce téhotenstvi.

Biochemicky a ultrazvukovy screening umoziuje zachytit geneticky rizikové
gravidity uz od prvniho trimestru a vénovat jim potiebnou preventivni i léebnou
p&i. Prenatalni vyvoj a jeho poruchy Ize sledovat nejnovéjSimi ultrazvukovymi
metodami, na Grovni bunééne, chromozomélni a genové, metodami cytogenetiky,
biochemické a molekuldrni genetiky a ziskavanim fetdlnich bunék s minimalnim
rizikem pro plod i matku.

Prenatdlni diagnostika a terapie vytvorily novy medicinsky obor — feténi
medicinu. Na jejim dalSim rozvoji a vyuZiti se krom¢ specializovanych genetikia a
porodniki podileji také perinatologove, neonatologove, pediatti, kardiologové,
imunologové, hematologoveé, dét&i chirurgové, ale stale vice i klinické obory interni
a chirurgické mediciny dospélych. Pokrok moderni lékarské genetiky ukazuje, Ze
fad¢ zavaznych chorob dospélého véku, véetné vyvoje urcitych nédord, 1ze Gginng
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piedchézet v prenatdlni fazi vyvoje nebo casnou Iétbou a prevenci klinického
rozvoje chorob brzy po narozeni a v détském véku.

Hlavnim Ukolem prenatalni diagnostiky neni pouze prevence narozeni déti
steZkymi poruchami télesného a duSevniho vyvoje, ale predevsim umoznit narozeni
déti, které by se pro zvy3ené genetické riziko bez prenatdini diagnostiky nikdy

nenarodily.
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1 Prenatalni diagnostika vr ozenych vyvojovych vad

1.1. Primarni (prekoncepéni) prevence

Prekoncepeni prevence v prenatdlni diagnostice zabraruje vzniku dédi¢né choroby,
geneticky podminéné anomélie nebo multifaktoridlné podminéné vrozené vady jesté
pied oplozenim, tj.pied vytvorenim patologické zygoty.

Prekoncepeni prevence je zamérena na zhodnoceni moznych rizik pred
graviditou, doporucuje ochranu pied mutageny do realizace reprodukenich zameéri a
genetickou konzultaci, pokud je v roding jiz vrozenou vadou nékdo postizen.

Geneticka konzultace ma umoznit budoucim rodi¢am poucené rozhodovani o
rodicovstvi na zékladé informaci o moznych rizicich a také o moZnostech
prekoncepéni péce a prenatdlni diagnostiky. Prekoncepéni a perikoncepéni péce je
zaméiena na vytvoreni optimalnich podminek pro koncepci a téhotenstvi. Jedna se
zejména o0 vyléteni nebo kompenzaci nemoci budouci matky. Prekoncepeni péce
snizuje riziko multifaktoriding dédi¢nych vrozenych vad, chromozomalnich mutaci a

exogenné podminénych vrozenych vad. (5,11,14,25)

Mezi hlavni metody primérni prevence v prenatélni diagnostice patii:
planované rodic¢ovstvi
reprodukce v optimalnim véku
vyvarovani se styku s mutageny a teratogeny pied otéhotnénim a
v prabéhu gravidity
zdravy zpusob vyZivy
prekoncepéni a postkoncepéni péce o chronicky nemocné Zeny

1.2. Sekundarni (prenatélni) prevence
Sekundarni prevence je zaméiena na ¢asnou diagnostiku zavaznych vyvojovych vad,
zejména chromozomélnich aberaci a nelécitelnych vrozenych vad. Po zji&éni rizika
téZkého pogtiZzeni plodu miZe rodina poZadat do 24. tydne o ukonéeni gravidity. Ke
zjiStovani téchto patologickych stavi vyuzivame screeningovych metod prenatdni
diagnostiky. (1,25)

Prenatalni diagnostika vrozenych vyvojovych vad vyuZivd jak metod

neinvazivnich pro plod, tak metod invazivnich. Hlavni neinvazivni metodou je
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ultrazvukové vySetreni plodu. DalSi neinvazivni metodou je biochemicky screening z
krevniho séra téhotnych Zen. Mezi invazivni vySetiovaci metody prenatani
diagnostiky patii AMC (amniocentéza) a CV S (¢asna biopsie choria).

Vykony prenatalni diagnostiky a tim rozsah sekundérni prevence vrozenych
vyvojovych vad jsou v naSi republice evidovany od roku 1985.
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2 Vrozené vyvojové vady
Vrozené vady (VV) podihuji 4-7% novorozenci. Termin vrozeny znali jen
piitomnost vady v okamZiku narozeni. Vznik vrozené vady je vétSinou dasledkem
stietu mezi genetickou vybavou jedince a raznymi nezédoucimi vlivy prostredi.
Vrozené vady podminéné Cisté geneticky jsou méné zastoupeny nez tzv. polygenni —
multifaktoridlni vrozené vady. Cetnost jednotlivych typa vrozenych vad je tedy
efektem vySe zminénych stieti. Nedok&Zeme odliSit, zda je cetnost geneticky
podminénych vrozenych vad nizka proto, Ze skute¢né vznikaji vzacne, nebo proto, Ze
vznikagji sice stejné ¢asto jako vrozené vady se stredni nebo vysokou cetnogti, ale
dochézi k jejich kone¢nému Ubytku formou ¢asnych sponténnich potrati. Faktory,
které vyvolavaji vznik vrozenych vyvojovych vad, oznaéujeme jako teratogeny.
Vrozené vady jsou v Ceské republice celostatné sledovany od pocétku 60. let,
od 80. let se pravidelné sleduji i vysledky prenatalni diagnostiky vrozenych vad.
(18,25)

2.1 P¥i¢iny vzniku vrozenych vyvojovych vad
Teratogenni faktory fyzikalni, chemické ¢i biologické mohou téZce a trvale ohrozit

prenatdlni a postnatani vyvoj ditéte.

2.1.1 Fyzkalni vlivy

Radiace zasahuje jednak jako prokézany teratogen a dale jako mutagen, pusobici
bodové mutace a na chromozomédni Udrovni zlomy a znich vyplyvajici
chromozomalni prestavby. Tyto mutagenni zmeény ohroZuji postizeného jedince
rizikem vzniku malignit a dalSi generace rizikem VVV achorob.

Diagnostické ozéreni, které je dnes provadéno modernimi pristroji, je
z teratogenniho hlediska povaZzovano za neskodné. Riziko diagnostického ozéareni
ovarii existuje obdobné jako u muzi pii ozéreni testes. Oocyty jsou nejvice
radiosenzitivni v obdobi ovulace.

Poceti po predchozim léebném ozé&eni v oblasti gondd je rizikové.
Chromozomalni aberace vzniklé v zé&rode¢nych bunkach muZze mohou pretrvavat
nejméngé tii roky. Poceti i dlouho po piedchozim ozéreni je spojeno srizikem vzniku
dominantnich bodovych mutaci, jejichz klinicky projev nepresahuje riziko 1%.
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Bézné typy lé&cebného a diagnostického ozéreni matky uz nejsou indikaci
k preruseni gravidity, i kdyZz bylo diagnostické vySetreni provedeno v ¢asnych
stadiich gravidity. Doporucuje se vSak, aby takovato gravidita byla peclivé sledovana
klinicky pomoci ultrazvuku a chromozomalnim vySetienim z bunék plodové vody.

Pri vysoké intenzité ozareni embrya (vice nez 100 radt) je vSak nutno pocitat
smoznosti potratu nebo TUGR, se vznikem raznych typa VVV, predevSiim CNS a
oc¢i, dale smikrocefalii, hydrocefalii, atrofii optického nervu, dysplazii sitnice a
kataraktou. Ogtatni VVV jinych systéma jsou vzacné.

Hypertermie trojnédsobné zvysuje riziko VVV, pokud gravidni Zena do Sesti
tydna gravidity pouziva horké koupele a saunu. Bylo zjisténo, Zze u 7-11% gravidit,
kdy byla zji&éna spina bifida nebo anencefalie, dodo v prvnich tydnech gravidity
k horec¢natému onemocnéni. Horecka pied 7.tydnem gravidity maZe zpasobit facialni
dysmorfie (mikrocefalie, roz&tép rtu a patra). V nejrangjSich fazich vyvoje mize
horecka vést k potratu, resorpci embrya a IUGR. Nejcitlivejsi je tkan CNS, proto
vysledkem tepelného teratogenniho zasahu muze byt i mentélni retardace.

Mechanické faktory mohou byt také pricinou poskozeni plodu. Malformace
délohy a intrauterinni fibroidni Gtvary, omezujici prostorové vyvoj plodu, mohou
zpusobit nejen potrat ¢i predéasny porod, ale také kraniofacialni a koncetinové
deformace.

Nedostatek plodové vody (anhydramnion) miZe zpusobit oplo&téni facies a
abnormélni zahyby udnich boltct. Amniové pruhy zpasobuji strangulacnim

mechanizmem tézké deformace obli¢eje a koncetin. (5,11,18)

2.1.2 Chemickélatky

Toxicky pusobi olovo, kadmium a organicka rozpoustédla. Teratogenni G¢inek na
plod méi fada Iéka (tab.¢.3, priloha ¢.2). Je to napriklad chinin, veSkera cytostatika,
nékterd antibiotika (tetracyklin) a sulfonamidy. Vyznamna teratogenicita je
prokézana u antiepileptik. Hormony (androgeny) podporuji virilizaci plodu Zenského
pohlavi. Mezi chemické latky, které negativné ovliviuji vyvoj plodu, |ze také pocitat
nikotin, alkohol a drogy. Pozivani alkoholu a drog miZe vést k vaznym porucham
plodu ve smyslu embryopatie, fetopatie nebo dystrofie plodu podle davky,
pravidelnosti a délce gravidity, ve které je plod toxické l&tce vystaven. (5)
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2.1.3 Infekce

NejvysSi riziko pro plod prindsi infekce matky a plodu na po¢atku gravidity (tab.¢.2,
piiloha ¢.1). Teratogenni G¢inek infekeénich agens je u riznych organovych systém
zpusoben piimym poskozenim bunék, jejich toxicko-infek¢nim zésahem, nebo
nepiimo hypertermii snaslednym poskozenim bunék vyvijejiciho se embrya.
Pritomnost protilatek v krvi matky po prodélaném onemocnéni nebo ockovéani pied
graviditou plod zpravidla pied infekci ochrani. K nejvyznamngjSim teratogenim
patti viry jako napiiklad herpes virus, cytomegalovirus, HIV, virus zardének a
chiipky, virus hepatitidy. Z dalSich infekci to jsou napiiklad toxoplasmoza. Proti
zardénk&m jsou dospivajici divky ockovany.(5,10,18)

2.1.4 Nemoci matky ohrozujici vyvoj embrya a plodu

Poruchy prenatalniho vyvoje mohou nastat v diisledku poruch metabolizmu matky.
Vzdjemné propojeni metabolizmu matky a plodu prostiednictvim placenty a stim
spojeny transplacentarni piestup metaboliti a raznych jinych latek umoziuje
kompenzovat béhem prenatdlniho vyvoje poruchy metabolizmu  plodu.
Homeostatické metabolické mechanizmy plodu vSak nedokéZi korigovat poruchy
metabolizmu matky. Disledkem pak jsou zavazné poruchy prenatdiniho vyvoje
plodu a ¢asného posthatdniho vyvoje narozeného ditéte. (5,10,18)

Poruchy metabolizmu matky spojené sabnormalné zvysenou koncentraci
metaboliti jsou rovnéz spojeny srizikem postiZzeni prenatédlniho vyvoje plodu. Jde o
dusledek hypertyroidizmu, hyperparatyroidizmu, hyperfunkce kury nadledvin,
zvyZenych hladin hormonu, ale také vitaminu D. Patii sem také i zvySené hladiny
metabolitt u matek sfenylketonurii nelétenych dietou a také u matek
shomocystinurii. Onemocnéni matky myotonickou dystrofii rovnéz zévazné

poskozuje vyvoj plodu. (10,11,20)

2.1.5 Genetické priciny

Mezi genetické priciny miZeme zaradit genopatie, coZ jsou poruchy vyvoje vzniklé
mutaci genti. Na podklad¢ strukturdinich nebo pocetnich zmén chromozoma vznikaji
tzv. gametopatie. Tyto poruchy vznikaji pred nebo pii oplodnéni.Blastopatie vznikaji
pri nidaci, béhem prvnich tii tydni vyvoje. Mezi 4.-12.tydnem téhotenstvi vznikaji

nej¢astéji na podkladé infekce nebo toxini embryopatie. Fetopatie vznikaji po 12.
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tydnu az do konce gravidity. Uplatiuji se rizné infekce, endokrinopatie matky,

placentarni pric¢iny, Rh-izoimunizace plodu. (5)

2.1.6 Poruchy prenatalniho vyvoje v diasledku imunitnich viivi

Prenatalni vyvoj plodu miZe byt naruSen imunologickou inkompatibilitou mezi
matkou a plodem, jako je tomu u Rh-izoimunizace, inkompatibility v systému
krevnich skupin A, B, O apti izoimunizaci vaci fetalnim trombocytam. Vyvoj plodu
vSak muze byt timto mechanizmem naruSen takeé v disledku U¢inku protildtek proti
&itné Zldze u matky, u autoimunitnich chorob matky, jako jsou lupus erythematodes,
myasthenia gravis. Bylo rovnéz prokazano, ze miZe dojit k projevu reakce &tépu vici
hostiteli pii transplacentéarnim prenosu bunék matky do plodu a bunék plodu do tkéani
matky. U této kategorie poruch fetdlniho vyvoje je dalezité, Ze ve vétsing pripadu
klinické priznaky patrné u novorozence mizi v prabéhu jeho dalSiho postnatalniho
vyvoje. (10,11)

2.2 Typy vrozenych vyvojovych vad

Podle klinickych hledisek muZeme vrozené vyvojové vady rozdélit na vady
hereditarni (monogenné dédi¢né), chromozomalni aberace a multifaktorialni
(polygenng dedicné).

Geny lezi na specifickych lokusech parovych chromozomi a tento genovy
par je oznatovan jako alely. Jestlize jsou alely identické je jedinec homozygot,
vV opatném pripadé heterozygot.

Alely téhoz genu mohou mit vici sobé vztah dominance a recesivity. PFi
Uplné dominanci ¢i recesivité, uréuje fenotyp jedince dominantni alela jiz v jedné
davce. O nelplné dominanci hovorime tehdy, kdy fenotyp heterozygota neni shodny
s fenotypem rodica. (5,11,18,20)

2.2.1 Hereditarni (monogenni) genetické vady

Monogenni dédi¢nost znamend fenotypovy projev, kdy znak je uréovan jednim
parem geni. VnéjSi prostiedi ma jen maly, nebo Zadny vliv na expresi monogenné
podminénych znaka. (18)
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2.2.1.1 Autozomalné dominantni onemocnéni
v paru. Choroba sdominantni dédi¢nosti se vétSinou vyskytuje v kazdé generaci
rodokmenu (vertikalni dédi¢nost) se stgjnym vyskytem 50% pro obé pohlavi.
Nekteré dominantni choroby se vétSinou manifestuji a2 ke konci reprodukéniho
obdobi. Mutovana alela tak mize byt prenaSena do dalSi generace osobami, které
nevédi, Ze jsou nosi¢i mutovaného genu.

Prikladem dominantni dédi¢nosti jsou achondroplazie, srpkovita anemie,
polycysticka choroba ledvin, hypercholesterolemie, Huntingtonova chorea. (18)

Huntingtonova chorea
Jde 0 onemocnéni, které se vyznacuje nedcelnymi pohyby a progresivni demenci.
Nastup onemocnéni je variabilni. Pouze polovina lidi z téch, kteri zdédili mutovany
gen, onemocni do ¢tyriceti let. Vyskyt je 1:10 000-20 000 jedincu.

Polycysticka choroba ledvin je onemocnéni, které vede ke vzniku cyst
v ledvinach, jétrech, pankreatu, deziné. Cysty vledvinach jsou ¢asto

asymptomatické aZz do selhani ledvin nebo do nastupu hypertenze. Vyskyt
onemocnéni je 1:1000. (11,18)

2.2.1.2 Autozomalné recesivni onemocnéni
Recesivni onemocnéni se vyskytuji jen u recesivnich homozygoti. Pro recesivné
podminéné choroby plati, Zze se zdravym rodi¢im mize narodit postiZzené dité s 25%
pravdépodobnosti. Postizeny jsou déti pienaSec¢u bez rozdilu pohlavi a choroba se
piendSi i na sourozence (horizontalni dédi¢nost).

Prikladem recesivni dédicnosti jsou cysticka fibréza, vrozené poruchy
metabolizmu jako napt. fenylketonurie, Gaucherova choroba. (11,18)

Fenylketonurie se projevuje zvySenim hladiny fenylalaninu v krvi, které
poskozuje CNS a vede k mentélni retardaci. Je-li v¢as zahgjena terapie, vyvoj ditéte
je norméni, ale u nel&enych jedinci vede onemocnéni k tézkym mentalnim
defektam. Vyskyt je 1:10 000 narozenych déti. (11,18)
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Cysticka fibr6za je jedno z necastéjSich autozomalné recesivnich
onemocnéni ¢lovéka, které postihuje zejména ¢innost Zlaz svnéjsi sekreci. Vyskyt
cystické fibrozy je 1:2 500 narozenych déti. Toto onemocnéni postihuje zejména
plice a pankress. V plicich se vyskytuje mnozstvi vazkého hlenu, ktery omezuje
prachodnost pradusek a pradusinek. V dasledku ¢astych infekci dochézi k poskozeni
plic, které je nejéastéjsi pricinou umrti.

U 85% pacienti dochézi k ucpani kandlka slinivky brisni sekretem. Nepostradatelné
travici enzymy proto nemohou byt dopraveny do stiev. DalSim postizenym organem
jsou asi u 5% pacientu jatra.Ucpavani drobnych Zlu¢ovodia znesnadiuje traveni a

naruduje funkci jater. Pramérné doba pieZiti je 25 let. (11,18)

2.2.1.3 Gonozomalné lokalizované recesivné dédi¢na onemocnéni
Gonozomaln¢ lokalizovana recesivné dédi¢nd onemocnéni postihuji prevazné muze.
Jde o situaci, kdy je abnormalni recesivni gen situovén na jednom pohlavnim
chromozomu X. Zena je nosickou onemocnéni, ale sama je zdrava Potomek
muzského pohlavi, ktery ziskd abnorméni gen na svij jediny chromozom X
onemocni. Podle mendelovskych zékoni dédi¢nogti je 50% potomkia muzského
pohlavi nemocnych a 50% potomki Zenského pohlavi chorobu prenasi.

Prikladem X vazané recesivni dédi¢nosti jsou hemofilie A, Duchennova
svalova dystrofie. (11,18)

Hemofilie, typ A
U hemofilie A je sniZzena aktivita koagula¢niho faktoru VI11.Snizena srézlivost krve
vede ke spontédnnimu krvaceni do tkéani a kloubt, ke zvySenému krvéceni po
poranéni nebo po chirurgickém vykonu. Vyskyt je 1:10 000 narozenych chlapc.
Zeny jsou prenadecky.
Onemocnéni je moZné regulovat intravenznim podanim deficitniho faktoru. (11,18)

Duchenova muskularni dystrofie
Jedné se dédi¢né onemocneéni, které primarné postihuje svaly. Nastup onemocnéni je
v détstvi. Prvnim priznakem je kolébani se pri chizi, obtiZze pri chizi do schodi,
progresivni slabost. Okolo deseti let se postizeni jedinci stévaji nepohyblivymi.
Svalova slabost postupné pokracuje, umrti nastava okolo dvacétého roku selhanim
srdecni ¢innosti a dychéni. (11,18)
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2.2.2 Chromozomalni aberace

Chromozomalni aberace postihuji asi 0,5% novorozenci, vznikaji vétsinou jako nové
mutace. Vyznatuji se bud’ zménou poétu chromozoma nebo odchylkami v jejich
struktuie.

2.2.2.1 Numerické chromozomalni aberace

Numerické chromozomalni abnormality oznatujeme jako aneuploidie. Nejcasté]i
vznikaji na podkladé nondisjunkce, coZ je selhéni separace dvou homolognich
chromozomi béhem meidzy. Vysledna gameta ma jeden chromozom navic avznikne
trizomie (napf. trizomie 2l1.chromozomu — m. Down) scelkovym poétem
chromozomi 47. Druhou moZznosti je, Ze jeden chromozom v gameté chybi a
vznikne monozomie (napi. Turnertiv syndrom) s celkovym poétem chromozomu 45.
Jestlize vznikne nondisjunkce po fertilizaci (tzv. mititicka nondisjunkce), pak méa
jedinec bunky snormanim poc¢tem chromozomi a nekolik bunécnych linii

aneuploidnich. Tento stav oznacujeme jako mozaicizmus. (11,18)

Downiiv syndrom (trizomie 21. chromozomu)
Vyskytuje se ve frekvenci 1:600 Zivé narozenych déti. Syndrom je charakterizovan
mentélni retardaci, mongoloidnim vzhledem. Dité¢ m& epikantus, opic¢i ryhu v dlani,
nizko posazené usi, kréatky krk, plazi jazyk, ¢asto mé vrozenou srdecni vadu. Riziko
vzniku Downova syndromu stoupd s vékem matky. (11,18)

Edwardsiiv syndrom (trizomie 18. chromozomu)
Frekvence vyskytu je asi 1:6000 Zivé narozenych déti. Syndrom je charakterizovan
mentalni retardaci, mikrocefalii. Déti maji prominujici zétylek, nizko posazené a
malformované usi, deformity kongetin.Casté jsou srdecni, rendlni a gastrointestinalni
malformace. (11,18)

Patauv syndrom (trizomie 13. chromozomu)
Vyskytuje se ve frekvenci asi 1:5000 Zivé narozenych déti. Syndrom je
charakterizovan menténi ratardaci, abnormalitami CNS, mikrocefalii, mikroftalmii.
Postizené déti maji malformované usi, roz&spy rta a patra, polydaktylii. Casté jsou
vrozené vady srdce, gastrointestindlniho traktu a genitdlii. (11,18)
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2.2.2.2 Abnormality pohlavnich chromozomi

Abnormality pohlavnich chromozomi se vyskytuji ve frekvenci asi 1:400-700 Ziveé
narozenych déti. Priblizné 25% téhotenstvi s abnormalitou pohlavnich chromozoma
zanika spontannim potratem. Chybe¢jici nebo nadpocéetné pohlavni chromozomy X a
Y lze prokazat stanovenim Barrova téliska (X chromatinu), nebo Y téliska
v bunééném jédre.

Pocet X chromatinu je vzdy o jeden méng, nez je pocet pritomnych
chromozomi X. Norméalni Zena ma jedno Barrovo télisko, muz nemé zadné. Mé&li
Zena dvé Barrovatéliska, jedna se o karyotyp 47, XXX (super female).

Pocet Y télisek je identicky s poétem pritomnych Y chromozoma. Normalni
muz ma v buné¢ném jadru jedno Y télisko. Vyskytuji-li se dvé tato Y téliska, jedna
se 0 karyotyp 47, XYY (super male). (11,18)

Turneriv syndrom (abnormalita pohlavnich chromozomi )
Frekvence vyskytu je asi 1:5000 Zivé narozenych divek. Karyotyp 45, X je
zodpoveédny za vznik tohoto onemocnéni. Charakteristickym rysem tohoto syndromu
je maly vzrast a soudkovity hrudnik. Divky maji nizko posazenou vlasovou hranici,
nevyvinutd prsa, amenorheu, prouzkovita ovaria bez folikularniho aparétu,
nevyvinuté sekundarni pohlavni znaky. Casté jsou malformace srdce a ledvin ( asi ve
30% se vyskytuje koarktace aorty). (11,18)

Klinefelterav syndrom (47, XXY)
Vyskytuje se ve frekvenci asi 1: 800 Zivé narozenych muzskych ploda. Syndrom je
charakterizovan vysokym vzristem, norméanim vzhledem. Chlapci maji nesestoupla
varlata, azoospermii, jsou trvale sterilni a zacatek puberty je norméni. Asi ve 30% se
vyskytuji gynekomastie a eunochoidni tvar téla. VétSinou maji normélni nebo lehce
snizenou inteligenci. (11,18)

2.2.2.3 Strukturalni zmény chromozomu

Syndrom Cri du chat (syndrom ko¢iéiho ki¥iku)

Jedna se deleci krétkého raménka pétého chromozomu. Syndrom je charakterizovéan
mentélni retardaci, mikrocefalii, hypertelorismem. Déti maji  epikantus, nizko
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posazené usi a malformované hlasivky, které jsou pricinou zvuku pripominajiciho
koci¢i kiik. (11,18)

2.2.3 Multifaktorialni (polygenné) dédiéné vady

Tuto skupinu dédi¢nych onemocnéni Ize rozdélit na vzacné vady a choroby
spopulagni ¢etnosti menSi nez 1%, kam muzeme zaradit VVV jako jsou roz&épy
obliceje, roz&epy nervoveé trubice a srdecni vrozené vyvojové vady.

DalSi skupinu tvori vady a choroby se stfedni populacni ¢etnosti (<5%).
V této skupiné je znatna ¢ast téZkych dusevnich onemocnéni jako je schizofrenie
(roz&tép osobnosti), maniodepresivitaa slabomysinost (oligofrenie).

Posledni skupinu piredstavuji onemocnéni s vysokou populaini frekvenci jako
je hypertenze, diabetes mellitus (typ nepotiebujici podavani insulinu), viedova
choroba zaZivaciho traktu, atopie (poruchy imunity, napt. astma).

Obecné plati pravidlo, Ze s vy&im poctem postizenych blizkych piibuznych
stoupa riziko postiZzeni. Naopak, jsou-li postiZzeni vzdaleni piibuzni, je vzestup rizika
maly.

Nespornou vyhodou polygenn¢ podminénych vad a chorob je ta skutecnogt,
Ze na jejich manifestaci se kromé faktora genetickych podileji i faktory prostredi.
Ztoho vyplyvd, Ze zlepSeni vngjSiho prostiedi vede k nizSi pravdépodobnosti
pogtiZeni. (5,11,18)

Defekty neuralni trubice (NTD)

Z multifaktorialnich vyvojovych vad jsou nejcastéjSi defekty neurdlni trubice a
defekty biidni stény. NTD pati k nejéastéjSim morfologickym vadam s incidenci 0,3-
3:1000.

Neuralni trubice se zaklada jako neurodermélni meduléarni brézda na povrchu
zérode¢ného terciku. Prekrytim této brazdy ektodermem vznika ve 4.tydnu gravidity
neurdni (meduldrni) trubice. Poruchy uzavéru neurdni trubice jsou spojeny
s poruchami piilehlého skeletu.

Polovinu NTD tvoii anencefalie. Z lebky postizeného plodu je vytvorena
pouze obli¢gjova ¢ast. Druhou polovinu NTD tvoii spina bifida — porucha uzavéru
pateiniho kanalu. Defekt neurdni trubice maZe byt kryt kazi — nej¢astéji v bederni
oblasti (spina bifida cystica). MiZe byt postizena pouze micha (myelocele) nebo
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misni obaly (meningocel€) ¢i obé struktury (meningomyelocele). Hydrocefalus, ktery
spinu bifidu provézi je vétSinou sekundarni.

Anencefalie je inkompatibilni s prezitim. V piipadé spina bifida uréuje miru
postizeni typ a lokalizace defektu. Asi 85% postizenych ma otevireny defekt. VétSina
(asi 80%) postizenych, kteri pieZiji, maji vyznamné neurogenni postizeni
(paraplegie, inkontinence) a 20% je postizeno i mentalng.

Riziko opakovani NTD u piibuznych I. stupné je odhadovano na 3,5%.
NejvySSi riziko NTD maji plody matek nejmladSich a nejstarSich vékovych skupin a
matek snizSi socioekonomickou Urovni. V posledni dob¢ je zaznamenana sniZzena
incidence NTD, ktera je vysledkem biochemického a ultrazvukového screeningu a
pravdépodobné take zlepSenim vyZivy. Dlouhodobé prekoncepéni dopliiovani vyZivy
malou davkou kyselina listové (0,4-4mg/den) snizuje vyskyt NTD u geneticky
predisponovanych Zen.

Screeningovym markerem pro defekty kozniho kryti je sérovy alfafetoprotein
(MS AFP). Obecné plati, Ze riziko pogtizeni stoupa s hodnotou MS AFP. (1,22,25)
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3 Screeing vrozenych vyvojovych vad
3.1 Obecna pravidla screeningu
Screeningové vySetieni slouZi k identifikaci rizikové skupiny jedinci, u kterych je
pravdépodobnost abnormality ¢i hledaného onemocnéni vyznamné vySSi nez v bézné
populaci. Pozitivni vysledek screeningového testu neuréuje pritomnost choroby, ale
jedince pouze tadi do ur¢ité rizikove skupiny. Prihodnym ¢eskym synonymem pro
screening je vyhledavaci test. (3,10,11)
Aby vyhledévaci test byl efektivni a realizovatelny v praxi, mél by spliovat

nasledujici kritéria

1. Snadna proveditelnost a jednoduchost.
Moznost jednoznacné interpretace vysledku.
Ekonomick& nenaro¢nost.

A WD

Vysokd senzitivita a specifita a (ve vztahu ke konkrétnimu jedinci)
maximalni mozné pozitivni i negativni prediktivni hodnota.

Neinvazivnost a bezpecnost pro pacienta.

Moznost testovat jeho spolehlivost.

Zavaznost hledaného onemocnéni ( nevyhledavani banédlnich chorob).

o N o O

MozZnost véasného odhaleni nemoci tak, aby bylo moZno ji odvrétit ci
efektivne &Cit.
V nékterych oborech mediciny hraje screening nezastupitelnou roli. Mezi né

bezesporu patii i porodnictvi, respektive perinatologie. (3,10,11)

3.2 Pi‘ehled screeningovych vySetieni v téhotenstvi
Za&kladnim piedpokladem dobré a zodpovédné péce o téhotné jsou kontroly
v prenatanich poradnach. DuleZitou soucésti této péce je véas odhalit komplikovany
prabeh téhotenstvi ariziko jeho nepiiznivého zavrSeni. MuzZzeme tedy ftici, Ze systém
prenatalni p&ce méa v ekonomicky a zdravotnicky vyspélych zemich piedevsim
screeningovy charakter. Tomuto cili slouzi fada preventivnich opatieni a testu.
Screeningové metody Vv perinatologii 1ze rozdélit do nasledujicich oblasti:

- UZ(ultrazvukovy) screening k objektivizaci gestacniho stai,

- screening téhotenskych abnormit,

- UZ screening kongenitélnich malformaci plodu,

- screening chromozomélnich a genetickych odchylek,
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- screening fetélniho krevniho obéhu a chovéni plodu,

- screening internich a infekénich onemocnéni matky potencionalné
ohroZzujicich plod,

- screening pied¢asného porodu,

- peripartalni screening

- screening v novorozeneckém obdobi.

V prenatédlnich ambulancich podstoupi téhotnd Zena celou fadu vySetieni, z nichz
velka ¢ast ma preventivni, vyhledavaci charakter. Tato vy3etteni provadéna u kazdé
spolupracujici tehotné Zeny, I1ze oznacit za plosny (vSeobecny, primérni) screening.
Cast tehotnych je na zékladd pozitivnich vysledki, nebo pii  konkrétnim
anamnestickém riziku, podrobena dalSim testim. V tomto piipadé pak hovotime o
screeningu cileném (sekundarnim, specializovaném).

Podstatna ¢ast screeningovych programi v gravidité je zaméiena na plod.
Nejvétsi okruh testt je zaméien na vyhledavani vrozenych vyvojovych vad (VVV).

V soucasné dob¢ neexistuje univerzalni screeningovy test, ktery by byl schopen
odhalit vSechny druhy vrozenych postizeni plodu. V praxi jsou proto vyuzivana
razna vysetreni, kterd se navzgem dopliuji. (10,11)

Screening Vv téhotenstvi ma nektera citliva specifika Velmi dalezité je
srozumitelné vysvétleni vysledka testu téhotné. Typickym pripadem nedorozuméni
je nepriméieny strach Zeny z Downova syndromu pri hraniénim ¢ abnormalnim
vysledku krevniho testu. U téhotnych Zen dvojnasobné plati, Ze screeningovée
vySetteni musi byt neinvazivni, nebolestivé a bezpetné pro matku i plod.

3.3 Metodika screeningu vrozenych vyvojovych vad
Lékarsky screening slouzi k vyhledavani osob s vyznamnym rizikem ur¢ité choroby
diive, nez dojde Kk jegji klinické manifestaci. VySetieni musi byt jednoduché, levné a
dostupné. Pozitivni vysledek screeningového vysetieni zahajuje sérii specifickych a
naro¢néjSich diagnostickych vysetieni nebo piimo preventivnich opatieni.

O screeningu hovoiime pouze tehdy, pokud se tyk& celé populace a
screeningovy program spliuje urcita kritéria

- vyhlededavana choroba je jasné definovana a ma vyznamnou incidenci,

- ¢asnadiagndza nebo preventivni rezim pozitivné ovliviuji prognézu,
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screeningovy test identifikuje vyznamnou ¢ést podiZzenych nebo
ohroZenych (ma vysokou senzitivitu),

screeningovy test ma nizkou faleSnou pozitivitu (ma vysokou specifitu)
néklady na screening jsou niZSi nez néklady na lécbu vyhledavaného
onemocnéni v populaci. (11)

3.4 Parametry screeningu

faleSn4 pozitivita (FPR) je to procentudni ¢ast screenovanych
spozitivnim vysledkem testu, u které v3ak specifickd diagnosticka
vySetieni ani pozdéjsi pribéh onemocnéni nepotvrdi (udava se v %)
skute¢nd pozitivita (OAPR) vyjadiuje kolik specifickych diagnostickych
vySetieni se musi provést u screening pozitivnich osob ke stanoveni jedné
diagnozy

senzitivita (DR) je to procentudlni ¢ast vSech skutecné postizenych, kteri
byli detekovani pomoci screeningu (udava se v %).

Ve v&ch soucasnych antenatdlnich screeningovych systémech je nutno pocitat

sfaleSnou pozitivitou, to znamend, Ze test identifikuje vétSinou téhotenstvi se

zdravym plodem. V optimaln¢ vyladénych systémech je skutecné postizen vrozenou

vadou jen asi kazdy dvacéty plod s pozitivnin vysledkem screeningu (OAPR = 1:20).

Naopak uréita cast skutecné postizenych téhotenstvi ma vysledek screeningu

negativni. FaleSné negativita vrozenych vad ¢ini asi 10-30%. (10)

3.5 Podminky pro provadéni prenatalniho screeningu

souhlas tehotné Zeny s vySetienim

odber v presné (ultrazvukove) zjisténé délce gravidity

dogtatecny pocet vySetteni vimunologické laboratoi  (minimalné
1500vySetieni/rok)

uznavana metoda vycétu rizika a screeningova strategie

externi a interni kontrola kvality laboratoie a prab&éZné monitorovani
vysledki.
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4 Biochemicky screening v pribéhu gravidity

Biochemicky screening se stal vyznamnou soucésti prevence tézkych vrozenych
vyvojovych vad. Dopliuje se vzgemné sultrazvukovym screeningem tim, Ze
zvySuje jeho diagnostickou efektivitu, ale také tim, Ze se jeho pozitivni vysledky
stavaji indikaci k podrobnému, cilenému a opakovanému ultrazvukovému vySetieni
v prubéhu gravidity. Patologické nalezy obou téchto vySetieni pak rozsituji spektrum
acinné prenatalni prevence tézkych vrozenych vyvojovych vad. Jsou indikaci
k invazivnim metodam prenatdlni genetické diagnostiky a také ke zvysené klinické
p&Ci o tyto rizikové gravidity.

Biochemicky screening se piedevdim opira o vySetteni krevniho séra
téhotnych Zen.

Strategie screeningu a volba biochemickych markeri se v riznych stadiich
gravidity lisi. Volba biochemickych markerti se lisi v |. a na za¢atku I1. trimestru od
screeningu mezi 16.a 20. tydnem gravidity a totéz plati i pro vySetieni a event. SirSi
biochemicky screening ve 1. trimestru. (10,11)

4.1 Biochemické markery

K markeram, které mohou signalizovat vySSi riziko postizeni embrya ¢i plodu
teZkymi vyvojovymi vadami ¢i jinymi zavaznymi poruchami prenaténiho vyvoje
plodu, patii AFP (afafetoprotein), nékteré zplacentéarnich proteind a

nekonjugovany estriol (nEs).

4.1.1 Alfa-fetoprotein AFP

AFP je glykoprotein, jehoZ gen je lokalizovan na dlouhém raménku chromozomu 4.
Jeho syntéza je prokazatelna od 29. dne po poceti. Probiha ve Zloutkovém vatku,
gastrointestindlnim traktu a to predevsim v jatrech. Syntéza AFP prudce narasta do
10.-13. tydne gravidity. K prudkému poklesu hodnot pak dochézi po 16. a 32.-34.
tydnu gravidity.

Hladina AFP v plodové vodé odpovida vyvoji syntézy u plodu. AFP je
fyziologicky vylu¢ovan ledvinami a moci plodu se tak dostdva do plodové vody.
Hladina AFP v matefském seéru u téhotnych Zen je charakterizovéna pozvolnym
vzestupem do 28.-32. tydne gravidity. Pak jeho hladina prudce klesa do porodu
plodu.
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Funkce AFP v téhotenstvi neni zcela jasna. Nejpravdépodobngjsi je jeho
imunoregula¢ni Uloha, ochrana plodu pred imunitni reakci materského organizmul.

Diagnostické vyuZiti AFP v prenatalni diagnostice je zaloZeno na patologicky
zvySené propustnosti fetoplacentarni bariéry, jako je tomu napiiklad u poruch
uzavéru neurdlni trubice, nebo na sniZeni biosyntézy AFP v jétrech plodu a porusené
vaskularizaci placenty u téZkych, chromozomélné podminénych VVV jako je napr.
Downtv syndrom. Pomoci AFP v |. trimestru Ize zachytit 18% gravidit s Downovym
syndromem (tab.¢.4, ptiloha ¢.3).

AFP je jedinym markerem, kde rizikovos gravidity vzhledem
k chromozomélné podminénym VVV je odrazem poruchy metabolismu plodu a
pravdépodobné poruchy vyvoje placenty.(1,10,11,19,25)

4.1.2 Lidsky choriovy gonadotropin —hCG

Lidsky choriovy gonadotropin (human chorionic gonadotrophin — hCG) je
glykoprotein, ktery je sloZzen zpodjednotek afa a beta. Alfa-podjednotka je
kédovéana jednim genem, beta-podjednotka pak Sesti geny.

Diagnosticky jsou dulezité degradacni produkty hCG, a to zejména beta-
podjednotka.

Hladina hCG stoupa do 11. tydne gravidity, pak prudce klesa o 80% a naté&to
arovni zastava do konce gravidity. V prabéhu gravidity pozvolna stoupé hladina
alfa-podjednotky po celou dobu jejiho trvani. Hladina beta-podjednotky se zvysuje
do 11. tydne, pak klesh do 22. tydne, znovu mirné stoupa do 32. tydne a pak do
konce gravidity mirné klesa. Hladina obou volnych podjednotek hCG odpovida 0,5%
hladiny hCG.

Hlavni funkci hCG v gravidité je udrZzovat syntézu progesteronu ve Zlutém
télisku a pravdépodobné podporovat syntézu testosteronu fetalnich varlat.

Urcovani hladin hCG patii k nejdilezitéjSim vySettenim nejen pii screeningu
chromozomalné podminénych vad, ale i jinych zavaznych poruch vyvoje gravidity,
jako je mola hydatidosa nebo choriokarcinom, rovnéz tak pri diagnéze karcinomu
testes a hodnoceni Uspésnosti [é&cby téchto onemocnéni.

Snizeni hladiny beta-podjednotky signalizuje riziko vyvoje ektopické
gravidity nebo potratu. ZvySeni beta-podjednotky u netéhotné Zeny indikuje riziko
vyvoje karcinomu.
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VyS&etieni volné beta-podjednotky hCG (free beta hCG) patii k nejcennéjSim
markeram v I. trimestru a ¢asnych fazich Il. trimestru do 14. tydne gravidity
svysokou diagnostickou efektivitou zachytu m. Down. Kombinaci rizikovych
faktora veéku, pozitivniho screeningu PAPP-A a beta-hCG umoZiuji dosahnout az
80% Uspesnosti zéchytu pii 5% faleSné pozitivité. Kombinace s ultrazvukovou
detekci zvy3ené nuchalni translucence umoziuje zachytit a2 90% gravidit s tézkymi
chromozomalné podminénymi vadami. Jedna se o tzv. kombinovany screening v I.
trimestru.

Diagnosticky vyznamné zmeny hladin hCG |ze vySetiovat nejen v séru, ale i
mo¢i téhotnych. (1,10,11,19)

4.1.3 Protein SP;

SP; (Schwangerschafts Protein) je specificky téhotensky protein, jehoz hladiny
v séru stoupgji plynule od 12. do 34. tydne gravidity. Tento vyvoj odrézi rast hmoty
aktivniho trofoblastu béhem gravidity. Prechézi také do plodové vody, kde je vak
tato hladina 100x niZ&i. Hladiny SP; v plodové vodé a séru viak spolu dobie koreluji.

Chemicky je SP; glykoprotein, ktery ma dvé formy ato SP;-alfa a SP;-beta.
Pro graviditu je vSak typicky SP;-beta.

Snizeni SP; na zacdtku gravidity signalizuje riziko potratu a vyvoj embrya
strizomii 21. chromozomu. V pozdgjSich stédiich vyvoje gravidity je snizeni hladin
projevem intrauterinni rastové retardace plodu (IUGR). Vyznamné sniZzeni SP;
znamend zvySeni rizika vyvoje plodu strizomii 18. chromozomu (Edwardsiav
syndrom).

ZvySeni hladin SP; znamena riziko zavazného pogtizeni trofoblastu a vyvoj
plodu strizomii 21. chromozomu. P¥i¢ina tohoto zvySeni neni doposud objasnéna.
(1,11)

4.1.4 Protein PAPP-A
Vy&etieni tohoto placentdrnino proteinu  se v soucasnosti stdva jednou
z ngjdilezitéjSich metod biochemického screeningu gravidit srizikem vyvoje plodu
s chromozomalnimi aberacemi v I. trimestru a na zacétku I1. trimestru.

PAPP-A (Pregnancy Associated Plasma Protein A) je syntetizovan
v syncytiotrofoblastu. Hladiny PAPP-A nartstaji od 5. do 18. tydne gravidity. Do 14.
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tydne se jeho hladina zvySi desetindsobné. SniZeni jeho hladiny provézi gravidity

s vyvojem plodu postizenym Downovym syndromem. (11)

4.1.5 Nekonjugovany estriol nEs

Nekonjugovany estriol (Es) je jedinym markerem abnormalniho vyvoje plodu, ktery
je odrazem metabolické aktivity fetoplacentarni jednotky. Estriol je jeim
nejvyznamnéjSim produktem. VétSina estriolu je konjugondna v jétrech matky.
Diagnosticky vyznamna je nekonjugovana frakce, ktera piedstavuje v prub¢hu
normalniho vyvoje plodu pouze 10% podil z celkového estriolu.

Snizena hladina nE; signalizuje graviditu svyvojem plodu postizeného
Downovym syndromem, s hypofunkci nadledvin a s anencefalii. Pri¢inou snizenych
hladin nE; je nezralost fetalnich jater a nadledvin. Také kouieni sniZzuje hladiny s
0 15%. (1,10,11,19)

4.1.6 Inhibin
Inhibin je gonadalni protein, ktery potlacuje syntézu a uvoliiovani FSH v hypofyze.
Je produkovan vovariu vcorpus luteum, v gravidité je syntetizovan
v syncytiotrofoblastu placenty. Jeho funkce v téhotenstvi je prozatim neznama.
Hladina inhibinu v séru se zvysuje do 7. tydne gravidity, po7.-10. tydnu se
snizuje. Nizké hladiny zastavaji a2 do poloviny gravidity a pak dochazi
k postupnému zvySovani az do porodul.
U Downova syndromu byla zvy3ena hladina inhibinu uz v I. trimestru.
(1,10,11)

4.2 Biochemicky screening vyvojovych vad v I. all. trimestru

4.2.1 Kombinovany test v I. trimestru ( 8.-13. tyden)

Tento tet je nejefektivnéjSim samostatnym  screeningovym  vySetienim
s ocekavanym zéchytem témeér 90% postizenych plodu pri 5% faledné pozitivité. V
optimdlni varianté¢ tohoto testu se vySetiuji biochemické markery PAPP-A
(tehotensky plazmaticky protein A) a volna beta-podjednotka hCG s optimem mezi
8.-11. tydnem gravidity a nasledné nuchalni translucence (NT) mezi 11.-13.
gestatnim tydnem. Obecné plati, Ze ¢im je hodnota NT vétsi, tim se zvy3uje riziko

Downova syndromu.
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Kombinovany test odhaluje také riziko Edwardsova syndromu (trizomie 18.
chromozomu), kdy je NT vyznamné zvySena a oba biochemické markery vyznamné
snizeny. (1,10,11)

4.2.2 AFP alfa-fetoprotein
Béhem fyziologického téhotenstvi klesd hladina AFP v plodové vodé a naopak
stoupa v materském séru.

AFP byl prvnim markerem screeningu anuploidiemi postizenych gravidit.
AFP je dulezitou soucésti viech diagnostickych testt pro screening VV v gravidité a
je soucastii tzv. triple testu.

SniZzeni AFP upozoriiuje nejen na riziko Downova syndromu, ae i na
pogtizeni dalSimi tézkymi chromozomélnimi aberacemi. Bylo Zzji&éno rovnézZ i u
jinych zavaznych poruch vyvoje plodu ¢i onemocnéni matky.

Zvy3eni AFP bylo prokazéano u trizomie chromosomu 16 v placenté, spojené
s intrauterinni rastovou retardaci.

Sérovy AFP (MS AFP) se pouziva jako screeningovy test mezi 16.-19.
tydnem gravidity. Pri samotném vySetteni AFP je mozno detekovat pres 70%
otevienych NTD a spolecné s ultrazvukovym vySetienim az 90%. (1,10,11,19)

4.2.3 Tripletest —multimarkerovy screening vell. trimestru
Soucadti triple testu jsou MS-AFP (sérovy alfafetoprotein), MS-hCG (sérovy
choriovy gonadotropin) a Es (nekonjugovany estriol).

V praxi prevlada vyuziti této trojkombinace fetoplacentérnich antigend
v materském séru ve druhém trimestru gravidity. NejspolehlivéjSim diagnostickym
terminem je 16. gestacni tyden.

Pti hodnoceni zjigténych hladin je vSak nutno zohlednit faktory, které mohou
vysledek vyznamné ovlivnit. K nejdulezitéjSim patii korekce s gestachim stérim
gravidity, které je vZzdy nutno potvrdit ultrazvukovym vySettenim. Triple test je
hodnocen pocitacovym programem. Kromé naméienych hodnot hCG, AFP a E3 je
predikce postizeni plodu hodnocena na podkladé gestacniho stéri plodu, hmotnosti
téhotné ajegjiho veéku. Vysledek uvadi pomeér rizika pro dany pripad. (1,10,11,19)
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5 Ultrazvukovy screening v priabéhu téhotenstvi
Od konce 60.let se datuji po¢atky pouzivani ultrazvukovych pristroji v porodnictvi.
Ultrazvukova vySetieni se stala nedilnou soucésti prenatéini diagnostiky. Zpocétku
bylo mozné diagnostikovat pouze hrubé odchylky ve vyvoji plodu, jako defekty
krania, hydrocefalus, event. patologie reliéfu téla. V sedmdesatych letech nova
metoda odstupnované Sedi v B zobrazovani umoznila ziskani dalSich informaci o
nitrotélnich  strukturach.  Vyznamnym pokrokem bylo zavedeni pristroji se
zobrazovanim ve skutecném case, zachycujicim pohyb. DalSim stupném se stavaji
dopplerovska vysetieni, kterd nas posouvaji z roviny popisné k hodnoceni cirkulace
v jednotlivych etaZich.

Ultrazvuk poméha velmi vyznamné rozhodnout otdzku o spravném vyvoji
plodu. Spolecné sostatnimi prenatdinimi vySetrovacimi metodami je podstatnou
sloZkou diagnostickych metod. (1,3,5,11,17)

5.1 Zakladni ultrazvukova diagnostika
5.1.1 VySetieni v |. trimestru
Vys&etieni je vybérové v téchto indikacich:
- Casna diagnostika tehotenstvi pied jeho ukoncenim — nejasnost délky
gravidity
- diskrepance mezi palpatnim ndlezem a délkou amenorrhoe
- geneticka indikace (geneticky zavaZzna anamnéza a rizika)
- vySetieni pri infertilite
- podezieni na poskozeni ¢i odumieni plodového vejce, pii krvéceni
- podezieni na mola hydatidosa
- diagnostika mimodélozniho téhotenstvi

- méfeni nuchalni translucence.

5.1.2 Screening v 18.-20.tydnu gravidity
VyS&etieni v tomto terminu se zaméiuje predevSim na:
- Zji&eni poctu plodu
- vitalitu plodu, srde¢ni akce
- biometrie a proporcionalitu plodu, stanoveni délky gravidity
- hodnoceni nepiimych znamek malformace plodu
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§ retardace rastu plodu
8 neproporcionalita rastu plodu
§ zmeénéné mnozstvi  plodové vody  (anhydramnion,
oligohydramnion, polyhydramnion)
§ zmeénéna pohybova aktivita plodu
§ zmenéné biochemické markery
piimé zjistovani vrozenych vyvojovych vad
hodnoceni placenty ( lokalizace, zmeny struktury).

5.1.3 Screening v 30.-32. tydnu gravidity

VyS&etieni v té&o fazi gravidity se zamétuje piredevSim na:

uloZeni plodu

biometrii plodu

cilené vySetieni na VVV s pozdnim vznikem, nebo pozdgji anatomicky
rozliSitelné (hydrocefalus, obstrukéni vady GIT ¢i uropoetického traktu,
nékteré srdecni vady gj.)

lokalizaci placenty

mnoZstvi plodové vody. (1,5,11,17)

5.2 Konziliarni a superkonzliarni ultrazvukova diagnostika

Ke konzilidrnimu vySetieni na ultrazvukovém pracovi&ti se odesilaji téhotné Zeny se

slozitymi ¢i nejasnymi ultrazvukovymi nalezy. Déle se na tato pracovi&té odesilaji

Zeny se zévaznymi genetickymi nédlezy v téhotenstvi, které budou vyZadovat

invazivni diagnosticka vy3setieni.

Superkonziliarni vySetieni ¥eSi nejsloZitéjSi forenzni pripady z celé republiky.

Touto diagnostikou se zabyva jen nekolik center. (11)



5.3 Ultrazvukovy screening chromozomalnich vad, roz&épovych vad, vad

uropoetického a zazivaciho traktu a srde¢nich vad

5.3.1 Chromozomalni vady

5.3.1.1 Trizomie 21

Ultrazvukového vySetieni je vyuzivano k doplnéni spektra vySetiovacich metod,
které mohou v nékterych pripadech zjistit atypie plodu charakteristické pro tuto
chromozomalni anomalii.

NejvyznamngjSim znakem je proséknuti zadhlavi plodu  (nuchani
translucence). Jako patologické se hodnoti prosdknuti vétsi nez 6mm v transverzalni
projekci. Jiné zobrazeni je v sagitélni roving, kde se hodnoti jako patologické
prosaknuti vétsi nez 5mm v 16. tydnu gravidity.

DalSim charakteristickym znakem trizomie 21 je zkréceni délky femuru (FL).
Tato délka se v souladu s ostatnimi parametry biometrie vypocitava podle vzorce.
Je-li vysledek vypocétu mensi nez 0,91 je posuzovan jako rizikovy faktor. (11,17,22)

Dalsi zndmkou trizomie 21 jsou zmeny 5. prstu rukou. Jedné se o hypoplazii
stiedni falangy s mediani deviaci celého prstu. Na dolnich koncetinéch Ize sledovat
tzv. sandal gap, sandélovité postaveni palce k ostatnim prstiim na chodidle.

Témeér 50% plodi ma srdecni vadu. NejcastéjsSi jsou defekty septa komor.
Z dalSich anomdlii typickych pro tento syndrom jsou duodenalni atrezie a cysty
choroidealnich plext. Jsou pritomny atypie tvaru hlavi¢ky ¢i obli¢eje a mnohocéetné
placentarni cysty. (11,17,22)

5.3.2 Roz&tépoveé vady
Screeningovym vySettenim AFP lze upozornit na moZnost otevienych defekti
neurdlni trubice (NTD). Pokud je hodnota AFP zvySena i v plodové vodé, miZze se
jednat o nevizualizovany koZni defekt.

Ultrazvukova diagnostika je zaloZena na nékolika znacich jako je napiiklad
hydrocefalus ¢i defekt patere v sagitélni, transverzalni a frontélni roviné. (11,17,22)

5.3.3 Vady uropoetického a gastrointestinalniho traktu

Screeningové vysSetieni bricha je zaméieno na celistvost branice, normalni
jednoduchou Zalude¢ni bublinu, pfitomnost moc¢ového méchyie a ledvin. Pri tomto
vySetieni si vSimame velikosti ledvin, jejich struktury a eventualni dilatace panvicek.
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Velmi dulezitym kritériem v diferencidlni diagnostice je hodnoceni mnozstvi
plodové vody.

Oligohydramnion (snizené mnoZstvi plodoveé vody) doprovazi kromg
hypotrofie plodu také nekteré jeho vrozené vady, jako je napriklad ageneze ledvin,
obstrukce uretry, plicni hypoplazie.

Polyhydramnion (zmnoZeni plodové vody) m& mnoho pii¢in jak ze strany
matky tak plodu. MiZe se jednat o poruchy uzavéru neurdlni trubice, atrezii traviciho
Ustroji a nékteré vrozené vady urogenitdiniho Ustroji. Polyhydramnion se miZe
objevit u poruch fetélni a fetoplacentarni cirkulace a u nékterych onemocnéni matky
(diabetes mellitus, toxoplazmdza).

Nekdy ztstava pricina vzniku zvySeného mnozstvi plodové vody nezndma a
plod se rodi zcela zdravy.(5,11,20)

5.3.4 Screening srde¢nich vad

Soucasti screeningového vysetieni plodu v 18.-20. tydnu gravidity je fetéini
echokardiografie. Zakladem je tzv. ¢tykdutinova projekce srdce, kterd zobrazi obé
siné a komory sprislusnymi septy a AV chlopnémi. Leva a prava komora jsou
symetrické, priblizné stejné velké, rovnéz tak i siné. Tloustky stén komor a
komorového septajsou piiblizne stejné.

Jakykoli abnormélni ndlez vtéo projekci (velikost, pocet, funkce
jednotlivych srdecnich oddila, tloustka stén, ¢innost AV chlopni) vzbuzuje
podezieni na vyznamnou srdecni vadu. Ve ¢tyidutinové projekci byva abnormalni
nélez u 96% vrozenych vyvojovych vad srdce.

DalSi soucasti vySetieni je znazornéni odstupu velkych cév (aorty a plicnice)
a jgjich ktizeni. Podezieni na zavaznou anomalii velkych tepen vzbuzuje ndlez jen
jedné arterie, nemoznost prokazat kiizeni nebo nélez paralelniho pribehu cév, ¢i
zjevné disproporcejgjich Siiky.

Soucésti  screeningového vySetieni je i hodnoceni srde¢niho  rytmu.
Patologicka je trvala frekvence pod 100 a nad 190 tepi za minutu i extrasystolie
séetnosti vétsi nez 1:10. (11,21)
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6 Ultrazvukova diagnostika zavaznych vyvojovych vad

6.1 Anomalie CNS

Anomdlie CNS patii ve svych duasledcich k nejvice devastujicim vrozenym
vyvojovym vadadm. Oblast CNS byla jednou z prvnich oblasti zajmu pii vySetiovani
plodu.

Vyvijgjici se lebka plodu maze byt rozliena v 8.-9. tydnu. V tomto obdobi
sestava témer cely obsah lebky z mozkovych komor vyplnénych tekutinou, které se
pozdgji stanou laterdnimi komorami. Ve 12. tydnu lze laterdni mozkové komory
rozlisit ultrazvukem jako dutiny vyplnujici velkou ¢ast klenby a obsahujici
echogenni choroidedlni plexy. V 15. tydnu choroidealni plexy kompletné vyplni
postranni komory. Ve 20. tydnu maji postranni komory charakteristicky tvar, ktery
pietrvava i u novorozence. Od 24. tydne do terminu porodu prodélava mozek jiz jen
malé strukturdni zmeény. VétSina fetalnich anomdlii, které postihuji CNS, je zjevna
jiZ pred 24. tydnem gravidity.

Smyslem v¢asné detekce VVV je odhad prognézy postizeného plodu, ziskani
¢asu pro informaci a rozhodnuti rodiny o dal§im postupu a zvoleni vhodného
porodnického postupu. (11)

6.1.1 Kranialni roz&épy neurdlni trubice
Anencefalus a meningomyelokéla jsou doménou prenatdlni diagnostiky, jejiz
senzitivita a specifita se pohybuje kolem 90%. (11)

6.1.1.1 Anencefalie
Tento tézky defekt CNS je nej¢astéjSi anomalii postihujici CNS, jeji incidenceje 1 —
4:1000 (existuji geograficke rozdily).

Anencefalie znamena nepiitomnost mozku. Telencefalon (mozkové
hemisféry) obvykle chybi, mozkovy kmen a ¢ast stiedniho mozku byvaji pritomny.
Nepiitomnost kranidlni klenby (akranius) je konstantnim nélezem, i kdyZz césti
lebe¢nich kosti, zvladté okcipitalnich a orbit, jsou obvykle piitomny. Anencefalie je
dusledkem selhani uzavéru neurani trubice.

Nervova trubice se uzavird mezi 2.-3. tydnem vyvoje, kdy se neurdlni zéhyby
kranidiniho konce neurdni ploténky spojuji, aby vytvorily stiedni mozek.Vétsinu
anencefalii diagnostikujeme pri méieni BPD (biparietalni pramér). V séru matky a
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v plodové vodé nalézdme zvySenou hladinu AFP (alfa-fetoprotein). Az u 50%
anencefalii jsou sdruzené anomélie, jako spina bifida, postizeni urogenitélniho traktu,
diafragmaticka hernie, roz&ép rtu a patra, kardiovaskularni malformace,
gastrointestindlni  malformace. Polyhydramnion je piitomen ve 40-50%, ae
neobjevuje se diive nez ve 26. tydnu gravidity.

Tato malformace je neslucitelné se Zivotem, méla by byt diagnostikovana jiz
pti prvnim ultrazvukovém screeningu atéhotenstvi by melo byt ukonéeno. (1,11)

6.1.1.2 Meningoencefalokéla

Meningoencefalokéla vznikd zchybného déleni povrchového ektodermu od
neurodermu, incidence je 1:2000. Tim se vytvéii defekt kostniho krytu, ktery umozni
vyhiez bud’ samotnych meningedlnich obali, nebo i mozkové tkané a obalt. (11)

6.1.2 Spinalni dysrafizmus

Spinalni dysrafizmus postihuje prevaZzné dorzélni obratlové oblouky. Tyto
malformace jsou dusledkem chybného uzavéru neurdini trubice ve 3.-4. tydnu
vyvoje, jsou rozli¢né velikosti i obsahem, od spina bifida cystica (maly defekt) az
k meningomyelokéle. Neurologicky tato anomalie zpasobuji malé poruchy anestezie
az kompletni parézu, event.i odumieni plodu. (11)

6.1.3 Kongenitalni hydrocefalus

Kongenitalni hydrocefalus je intrauterinné vznikla porucha tvorby, cirkulace nebo
resorpce mozkomisniho moku. Pri¢inou hydrocefalu mohou byt intraventikulérni
obstrukce mokovych cest, infekce, krvaceni, hyporesorpce, hypersekrece, stendza
mokovodu.

Klinickd diagn6za hydrocefalu in utero je moznd pouze pii dilataci
mozkovych komor. Komory muzeme identifikovat jiz ve 12. tydnu gravidity, proto
Ize hydrocefalus diagnostikovat pomeérné ¢asné. Prvni projev dilatace postranni
komory se objevuje kolem 22. tydne. Diagn6za hydrocefalu ve tietim trimestru neni
obtizna

NejbéZnéjSim typem hydrocefalu je hydrocefalus komunikujici, ktery vznikne
sekundérné a je zpasoben abnormalitou arachnoidedlnich klka, blokujicich pritok
mozkomisniho moku do vendznich splavi. MazZe byt také vytvoien nadprodukci

mozkomisni tekutiny.
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Méne beZzny, nekomunikujici neboli obstrukéni  hydrocefalus vznika
sekundarni stendzou aquaeduktu. VSeobecné plati, Zze obstrukeni hydrocefalus je
obvykle progresivni. Podle sou¢asného ndzoru mirna komorova dilatace — casny
hydrocefalus — nemusi progredovat. Casny, neprogresivni hydrocefalus neméa
Spatnou progndzu a neprovazi obvykle pateini anomélie. (1,11)

6.1.4 Supratentorialni anomalie
6.1.4.1 Hydranencefalie
Hydranencefalie je kongenitalni absence mozkovych hemisfér, sttedni mozek veetné
bazalnich ganglii a mozetku je zachovan. Mozkové hemisféry jsou redukovany na
tenkou gliomatdzni vrstvu tkéng, kterd je obklopena velkym mnoZstvim likvoru.

Na ultrazvukovém obraze jsou lebecni klenby zvétSené a obsahuji kruhovity
prostor, ktery je vyplnén tekutinou obklopujici mezimozek a bazélni ganglia. Byva
pridruzen polyhydramnion. (1,11,)

6.1.4.2 Mikrocefalie

Jedn& se 0 velmi vzacnou anomdlii (incidence 1:6200 — 8800), ktera je provéazena
mentélni retardaci. Mikrocefalie je definovana jako abnormalné mala hlava, kdy
BPD je 3 SD (smérodatné odchylky) pod pramerem. (11)

6.2 Srde¢ni vady plodu
Etiologie vrozenych srdec¢nich vad je heterogenni. Podileji se na ni chromozomalni
aberace, mendelovsky dédi¢né choroby, teratogeny a multifaktoridni vlivy. Jejich
incidence je 8: 1000.
Rizikové faktory srdecnich vad:
materské rizikove faktory
0 kongenitalni srde¢ni vady rodica
0 diabetes mellitus
o infertilita
0 VirGzy v l. trimestru
jiné choroby matky
o kolagendza
o fenylketonurie

expozice teratogenum
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o alkohol

0 anfetamin

o0 infekce ( rubeola)
fetalni rizikové faktory: chromozomélni aberace a dalSi ultrazvukové
abnormality:

0 CNS - encefalocele, mikrocefalie
GIT —atrézie jicnu, duodena, rekta
defekty predni stény — omfalocele, diafragmaticka hernie
ageneze adysplazie ledvin

gemini monoamniati

© O O o O

polyhydramnion
0 Cashasymetricka rastova retardace

Vrozené vyvojové srdecni vady jsou velmi obtizné diagnostikovatelné
vySetiujicimi gynekology. VétSich Uspéchi se dosahuje (pri zjisténi jiné vady)
komplexnim vyZetienim plodu na specializovaném pracovi&i. V Ceské republice je
timto pracovi&ém Kardiocentrum v Praze Motole. Zde by mély byt konzultovany
vSechny téhotné Zeny se suspektnim ndlezem pii vySetreni ¢tyrdutinové projekce
nebo s poruchou rytmu a véas by mélo byt rozhodnuto, zda je VVV slugitelna se
Zivotem a za jakych podminek, to znamena, zda ji Ize Uspédné a bez nasledka

operovat. (11)

6.3 Vrozenévady uropoetického traktu
Ro¢né je v Ceské republice hldSeno kole 2500 vrozenych vyvojovych vad
uropoetického traktu, coZ je asi 190 novorozenct na 10 000 obyvatel.

NejcastéjSi vrozenou vadou je hypospadie (kolem 300), dalSi v poradi jsou
pak jiné vady mocového traktu aledvin. (11)

6.3.1 Agenezeledvin
Incidence ageneze ledvin je 1: 3000 - 10 000 porodu. Riziko opakovani u bilateralni
ageneze je malé. Unilateralni vyskyt (1: 600) byva asymptomaticky, ale je ¢asto
spojen s dalSimi anomaliemi genitalu.

U bilaterdni ageneze je v dasledku anurie oligohydramnion a2
anhydramnion, charakteristick&d facies, hypoplazie plic a sekundérni deformity
koncetin, jako flekéni kontraktury, kloubni dislokace a pali¢ckovéa noha.
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Ultrazvukem je diagnostikovan téZky oligohydramnion, nepritomnost moce
v moc¢ovém meéchyii a nejsou identifikovany ledviny plodu.

Oligohydramnion neni ziejmy do 13.-14. tydne, nebot’ do té doby je plodova
voda tzv. dialyzd matefského séra. Po 14.tydnu je hlavni souc¢ésti plodové vody
fetalni mo¢ a oligohydramnion je dusledkem ageneze ledvin. Ve 12.-13.tydnu
gravidity mizeme ultrazvukovym vySetienim prokézat mo¢ v moc¢ovém meéchyfti, po
15. tydnu mazeme prokazat plny mocovy méchyt, i kdyZ je nutno zvézit, zda se plod
préavé nevymocil. Znovunaplnéni mocového meéchyie trvd 15-20 minut. Pokud
nasledujici vySetieni ani do 60 minut nezjisti naplnéni moc¢ového meéchyie, jedna se

velmi pravdépodobné o rendlni agenezi ¢i dysgenezi. (1,11)

6.3.2 Ektopieledvin

Incidence je 1:7000 porodu. Rendlni ektopie se projevuji obstrukéni uropatii nebo
refluxem, ¢asto i sjinymi gastrointestindlnimi, kardiovaskul&rnimi, gynekologickymi
¢i kostnimi anoméliemi. (1,11)

6.3.3 Obstrukéni uropatie, dilatace moéovych cest

6.3.3.1 Ureteropelvicka obstrukce

Ureteropelvickd obstrukce se  vyskytuje ve 20-50% vSech prenatdné
diagnostikovanych abnormalit. K etiologii téchto anomdlii patii fibrézni adheze,
uretralni chlopné a poruchatvorby pyeloureterdliniho prechodu. (1,11)

6.3.3.2 Uretralni obstrukce nebo megaureter

Ageneze uretry je spojena s hypoplazii plic a cystickou degeneraci ledvin.
Ultrazvukem diagnostikujme tézky oligohyramnion po 13.-14. tydnu

gravidity, abnormalné zvétSeny mocovy meéchyt, hydrouretery, cystickou dysplazii

ledvin. Tvoii se ascites bud’ transsudaci moci pres sténu mocového méchyie, nebo

rupturou jeho stény.

Perzistence kloaky: Kloaka se normélné rozdéluje v casné fazi
embryogeneze aby vytvotila mocovy meéchyt, rektum a pochvu. U perzistence
kloaky je tento délici proces naruen, ¢imz vznika velky kloakalni vak, do kterého se
vyprazdnuje uropoeticky i gastrointestindlni trakt. Plody maji neperforovany anus,
abnormality uretry a defekt genitalu. Progndzaje velmi Spatna. (1,11)
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6.3.4 Cystické onemocnéni ledvin
6.3.4.1 Infantilni polycystické ledviny
Tato anomélie je charakterizovana velkymi houbovitymi ledvinami. V nich jsou 1-
2mm velké cysticky, zpusobené abnormalni proliferaci a dilataci rendnich tubuli.
Muze se také sdruZovat scystickou proliferaci Zlucovych cest, ktera miaze vést
k jaterni fibroze. Typické je zvétSeni ledvin, oligohydramnion, hypoplazie plic a
¢asné amrti. (1,11)
Polycystické ledviny se vyskytuji v nékolika forméch (vSechny typy jsou

recesivné dédicné):

perinatalni — jsou fatalni

neonatélni — fatalni do 3 mésica véku

infantilni — projevujici se do 6 mésica Zivota, jsou pogtiZzenai jatra

juvenilni — zacatek ve veku 1-5 let, té¢Zké poskozeni jater.

6.3.4.2 Multicysticka dysplazie ledvin

Multicystické dysplazie ledvin jsou zptusobeny atrézii ureteru a jeho nekompletnim
rozvétvenim, coz ma za nasledek redukovany pocet tubult scystickou dilataci.
Ledviny jsou bud’ abnormélné velké, nebo hypoplastické, podle stupné cystické
dilatace.

Cystické onemocnéni ledvin muzZe provézet velky pocet generalizovanych
syndromi (trizomie 13,18, Meckeluv syndrom). MuZe jit také o sekundarni
polycystické ledviny pii chronické obstrukci nebo rekurentni infekci.

Prekoncepeni diagnostika je zamérena na UZ vySetteni ledvin u pribuznych
pii onemocnéni jednoho zrodi¢t polycystickou dysplazii ledvnin. MuZeme tak
piispét ke stanoveni miry rizika planovaného téhotenstvi.

P prvnim screeningovém vySetieni v 18.-20. tydnu gravidity by mély byt
diagnostikovany nejzavazr¢jsi VVV, jako geneze ledvin, infantilni polycystické
ledviny, obstrukce uretry, multicystické dysplasticke ledviny. (1,11)
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6.4 Vady cervikalni oblasti, hrudniku a zaZivaciho traktu

6.4.1 Vady cervikalni oblasti

V této oblasti jsou abnormality velmi raznorodé. Jejich rozliSeni je zaloZzeno na
struktuie tkang, na jeji lokalizaci a na eventudlnim spojeni sdefektem lebky ci
patere. Defekty neurdlni trubice jsou typicky cystické.

Hygroma cysticum se da antenatalné prokézat v 50%. VétSina cystickych
hygroma je v cervikdlni oblasti, v axile nebo mediastinu. Jde o vadu lymfatického
systému. Velké cystické hygromy mohou provazet Turneriv syndrom. Prognéza
z&visi na karyotypu a velikosti lymfatické drenaze. (1,11)

6.4.2 Vady hrudniku
V hrudniku maZeme zjistit cystické adenomatoidni malformace, perikardidlni srasty
nebo pleuralni vypotek. (1,11)

6.4.2.1 Diafragmatické hernie
Incidence diafragmatické hernie je 1:2000 — 3000.

Diafragmaticka hernie byva nékdy spojovana s polyhydramniem. Organy
dutiny bFisni jsou v hrudniku, pficemz srdce byva posunuto v zavislosti na lokalizaci
defektu. Tato hernie mize byt sdruzena s mnoha dalSimi anomaliemi, trizomii 13,
18, 21 a sdasSimi chromozomdanimi aberacemi ( 45, XO) a fadou daSich
syndromu.(1,11)

6.4.3 Vady zaZivaciho traktu

6.4.3.1 Atréziejicnu

Incidence této anomadlie je 1:1500 — 2500. Tracheoezofagealni pistéle provazeji 90%
téchto anomdlii a umoziuji pasédz tekutiny do Zaludku, proto ultrazvukem
neprokazujeme polyhydramnion, ani Zadnou jinou abnormalitu. U normalnich ploda
jicen nezobrazujeme, nebot’ je kolabovan, hypofarynx, larynx atracheu |ze detekovat
po 18. tydnu gravidity. Nejc¢astéji muZeme vidét atrézii stredni ¢asti jicnu sjeho
dilataci nad uzévérem a svyvojem polyhydramnia. U téchto plodi neni patrna
Zalude¢ni bublina. (1,11)
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6.4.3.2 Atrézie duodena
Provézi trizomii 21 aincidence je 1:5000.

Pri UZ vySetieni je patrny zvétSeny Zaludek a v pricné projekci dvé oddélené
Césti. Tato anomdlie byva rozpoznana az ve I1. nebo I11. trimestru gravidity, protoZe
plod do té doby mélo polykda. V3eobecné Ize fici, Ze ¢im je atrézie proximalngji, tim
vice je vyjadien polyhydramnion a v duting bridni je méné bublin. | obracené tento
vztah plati, ¢im je atrézie distalngji, tim méné je vyjadien polyhydramnion, protoze
zbyva dostatecna ¢ast stieva k resorpci spolykané tekutiny. (1,11)

6.4.3.3 Mekoniovy ileus
Mekoniovy ileus je charakterizovan dilataci sttev a hyperechogenimi masami
v disténi ¢asti tenkého stieva. Mekoniovy ileus je sdruzen s cystickou fibrézou a je

nutné uvazovat o analyze DNA. Incidence je 1:2000. (1,11)

6.4.3.4 Anorektalni atrézie

Ultrazvukovym vySetienim Ize tuto anomalii prokézat po 26. tydnu gravidity podle
rozsireni tlustého stieva nad 10mm. MnoZstvi plodové vody je normalni. Atrézie
muaze byt zdruZzena s VACTERL-asociaci (tj. vertebralni, andlni, kardiovaskularni,
tracheoezofagedlni, rendlni malformaci) nebo skaudani regresi. Vyskytuje se ve
dvou formach anus imperforatus a cloaca persistens. Na nich také zavisi prognéza
této anomdlie. (1,11)

6.5. Defekty piredni stény brisni
6.5.1 Omfalocele
Omfalocele je vZzdy kryta parietdinim peritoneem nebo amnidni membranou a je
Casté|Si nez gastroschisis.

U 14% plodi je soucasné piitomna organomegalie, makroglosie a
hypoglykémie (Beckwithiuv-Wiedemannav syndrom). Pridruzuji se i nekteré dalSi
anomalie jako napriklad srdecni, intestindni a chromozomélni. (1,11)

6.5.2 Gastroschisis

Gastroschisis je defekt predni stény brisni pod pupkem, dlouhy asi 2-5cm. Stieva
nejsou kryta membranou, inzerce pupecniku je normalni. Progndza obou téchto
malformaci zavisi na jejich rozsahu. (1,11)



6.5.3 Extrofie mo¢ovéno méchyre
Tato anomélie je charakterizovana defektem predni stény brisni mezi pupkem a
symfyzou. Pricinou je ziejmé defekt infraumbilikdlniho mezenchymu s néslednou
poruchou vyvoje kloakalni membrany a rupturou piedni stény biisni.

Ultrazvukovym vySetienim zjistujeme normani mnoZstvi plodové vody,
opakované nelze ngjit naplnény mocovy meéchyt, eventualné zjistime poruSenou
kontinuitu predni stény biisni. (11)

6.6 Vyvojove vady skeletu plodu

Od 15.-16. tydne maZeme ultrazvukem snadno detekovat velky pocet kosti. Pomoci
osifikacnich jader 1ze v 18.-19. tydnu zobrazit falangy i kosti o rozméru 2-3mm. Ve
VétSing pripadi miZzeme zobrazit skapulu, klavikulu, humerus, radius, ulnu,
metakarpy a falangy.

Ve Ill. trimestru je mozné zobrazit distalni epifyzy femuru a proximalni
epifyzu tibie. Osifikace téchto jader je indikatorem zralosti plodu i kdyZ se ukazuije,
Ze osifikacni centra mohou byt pritomna diive, neZ je dosazeno plicni zralosti.

Abnormality skeletu jsou souc¢ésti mnoha syndromi. Najdeme je u syndromi
kaudalni regrese, u VATERS-asociace, u piedcasné ruptury vaku blan a mnoha
dalSich. (11)

6.6.1 Redukéni deformity konéetin

NejcastéjSi redukéni deformity koncetin jsou amelie — kompletni ztrata ruky,
hemimelie — ztrdta koncetiny pod kolenem nebo loktem. Mezi dalSi redukéni
deformity koncéetin miZeme zaradit parcialni aplazii nebo hypoplazii radia a palce
spojené spalickovitou rukou, chybéni prsti nebo jejich c¢astecny defekt tzv.
adaktylii. (11)

6.6.2 DalSi deformity konéetin
Dystroficka dysplazie postihuje dlouhé kosti, které jsou krétké a silné s poruchou
osifikace. DosaZzena vyska je 110 cm.

Syndrom amnialnich pruht vznik& pti predcasné ruptuie amnia. Ruptura
zpusobi tvorbu pruhi, které jsou pripojeny na razné ¢asti plodu. Tyto pruhy mohou
interferovat scévami a lymfatickym zasobenim riaznych oblasti téla plodu.
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Nasledkem jsou pak nekrozy a mutilujici deformity. Nékdy je tento syndrom

spojovan s ¢asnou biopsii choria. (11,29)
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7 Invazivni metody prenatalni diagnostiky

7.1 Amniocentéza

Mezi nejzakladnéjSi a nejjednodussi metody prenatdni metody patti odbér plodové
vody z amnidlni dutiny. Poprvé byla tato metoda popsana v roce 1952 Bevisem a
Manem. Od zatatku Sedesdtych let se objevuji zpravy o postupném vyuZziti
amniocentézy v rutinni praxi prenatélni diagnostiky. Zavedeni amniocentézy do
praxe v ¢eskych zemich spada do zacatku sedmdesétych let. (1,5,6,11,19)

7.1.1 Amniocentéza a plodova voda
Objem plodové vody je do osmého tydne gravidity 5-10 ml. S rastem plodu se objem
plodové vody zvétduje az do 38. tydne gravidity, kdy dosahuje piiblizné mnozstvi
1000 ml. Mezi 11. a 15. tydnem gravidity stoupa mnoZstvi plodové vody asi 0 25 ml
tydné. V dobé klasické amniocentézy mezi 15. a 16. tydnem gravidity dosahuje
mnoZstvi plodoveé vody asi 240 ml. Plodova voda se obménuje a resorbuje.
Natvorbé plodoveé vody se podileji:
mateirska plazma piimou filtraci
fetalni plazma pranikem kaZi plodu
sekret z tracheobronchidlniho kmene
ledviny plodu ( plod do plodové vody moci)
filtrace z pupecniku
Vliv fetdni mo¢i na mnozstvi plodové vody stoupa po 20. tydnu gravidity.
Hlavnim zdrojem bunék pro cytogenetickou analyzu je pokozka plodu. Povrch télaje
kryt jednovrstevnym kubickym ektodermem. Epiderméni bunky tvori pievédZnou
vétSinu bunék plodové vody. Mald ¢ast bunék se dostdva do plodové vody
z urogenitalnich vyvoda, u Zenského pohlavi zvaginy. Do bunééného obsahu
plodové vody se dostévaji elementy z dutiny Ustni, ezofagu, respiraéniho traktu,
nazofaryngu, trachey a bronchu. (5,11,19)

7.1.2 Amniocentéza ve ll. trimestru téhotenstvi

Amniocentéza se provadi v obdobi 15.-16. tydne téhotenstvi podle ultrazvukové
biometrie plodu. Tato metoda je dnes aplikovana vyhradné transabdominalné pod
kontinudlni ultrazvukovou kontrolou. Aspirace 20ml plodové vody neovlivni
mnozstvi amnidlni tekutiny vtomto obdobi téhotenstvi a je bezpecna
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Ultrazvukovym vySetienim pied vykonem se musi diagnostikovat vicecetné
t¢hotenstvi, uloZeni placenty a mnozstvi plodové vody a je provedena zakladni
biometrie plodu. Pred vySetienim je nutno ultrazvukem diagnostikovat délozni
myomy a lokalizovat pupecnik a strevni klicky v bezprostiedni blizkosti délohy.

K aspiraci plodové vody jsou pouzivany spindni jehly jejichZz ostrost
vylucuje bolestivost vpichu a lokdlni anestezie tedy neni nutnd Vlastni punkce
amnialni dutiny je smérovana do maximalniho depa plodové vody. Aspirace plodové
vody musi byt pomald, abychom ziskali co nejvétsi mnozstvi bunéenych elementi
pro cytogenetickou analyzu

Bezprostredné po odbéru plodové vody nasleduje kontrola srdecni aktivity
plodu, pii transplacentarnim odbéru pak kontrola krvaceni z mista vpichu. U Zen Rh
negativnich je po transplacentarnim odbéru nutno aplikovat 300ug imunoglobulinu
anti-Rh(D) intramuskularné. Dalsi UZ kontrola je provedena v rozmezi ¢ty tydna.
Amnicentéza se provadi ambulantné nebo semiambulantné, kdy téhotna setrva po
odbéru plodové vody na porodnickém pracovidti asi 2-3 hodiny. Hospitalizace neni
nutng, ale je na jeden tyden vystavena pracovni neschopnost a doporuceno télesné
Setteni. (5,11,19)

7.1.3 Indikace k amniocentéze
Nejvétsi spektrum indikaci k amniocentéze tvoii genetické diivody. Radu indikaci
vSak tvori i diavody porodnické, zejména v druhé poloving gravidity.
Genetické indikace
vék rodict (matka starsi 35 aotec sarsi 45 let)
pozitivni biochemicky screening
rodi¢e — nositelé balancovanych translokaci
rodi¢e — nositelé pedocentrickych inverzi
matka— m. Down nebo piitomnost nadpocetného chromozomu X
matka— nositelka fragilniho chromozomu X
otec — Klinefelteriav syndrom (47,XXY) nebo piitomnost nadpocetného
chromozomu Y (47, XYY, supermale)
uréeni pohlavi u gonozomalné recesivni dédi¢nosti vazané na chromozom
X+DNA analyza
piedchozi porod postizeného plodu (m. Down)
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vrozené poruchy metabolizmu

Porodnické indikace ve Il. alll. trimestru
vySetieni bilirubinoidi u Rh izoimunizace
vySetteni L/S indexu k uréeni zralosti plic plodu
bakteriologické vySetieni plodove vody pii suspektni intraovularni infekci
uréeni zbarveni plodové vody pri suspektni hypoxii plodu. (1,5,11,19)

7.1.4 Komplikace amniocentézy

Céstecné odtékani plodové vody nebo slabé zakrvéceni se vyskytuje asi ve 2-4%.
Pokud je téhotnd ihned hospitalizovana a je zahgjena klidova terapie, dojde ve
vétSing pripadi ke slepeni otvoru amnia. V téchto piipadech vétSinou dojde ke
zklidnéni a k porodu zdravého plodu v terminu. VZdy je ale tieba sledovat markery
infekce a UZ vySetienim je tieba sledovat mnozstvi plodové vody a rast plodu.
Dojde-li vSak k odtoku vétSiho mnoZstvi plodové vody a UZ vySetieni detekuje
absolutni anhydramnion, je zde velké riziko hypoplazie plic a deformit plodu.

V takovém pripadé je nutno uvaZovat o ukonéeni t¢hotenstvi. (5,11,19)

Kontrakce délohy nejsou ¢asté a vyZaduji klidovy rezim. Riziko spontanniho
potratu nedosashuje 1%. Dalsi mozné komplikace jsou abrupce placenty,
chorioamnionitis, pred¢asny porod a velmi vzacné poranéni plodu jehlou. Tvorba
amnidlnich pruht je ¢astéjSi pri krvéceni do intraamnianiho prostoru v ¢asném
téhotenstvi. Proto je nutno kaZzdou metodu prenatélni diagnostiky provést aZz po
dokon¢eném 10. tydnu téhotenstvi.

Zbarveni plodové vody krvi se vyskytuje v 1-2%. Jedna se vétSinou o primés
materské krve pii transplacentarnim vpichu. Hnédoc¢erna plodovavoda je velmi ¢asto
zpasobena starSim intraamnidnim krvécenim s hemolyzou a rozvojem intraamnialni
infekce. Tyto piipady kon¢i v jedné tretiné spontdnnim potratem. Nekdy je toto
zbarveni plodové vody spojeno s malformaci plodu. Zelené zkalena plodova voda
sprimési mekonia byvéa ¢asto pritomna pii chronické hypoxii plodu a prognéza
téhotenstvi je nejista

Zvy3ené riziko spontadnniho potratu je pri rizikové anamnéze pacientky, jako
je napt. infertilita, 1é¢ena sterilita nebo krvaceni v 1. trimestru téhotenstvi.
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Riziko potratu se rovnéz zvysuje, je-li provedeno vice vpichi nez jeden, coz je pri
provadéni amniocentézy pod kontrolou ultrazvuku zcela vyjimecné.

Obecné riziko spontanniho abortu po AMC ve Il. trimestru je 0,5-1%.
(5,11,19)

7.1.5 Casna amniocentéza

Casna amniocentéza je provedeni vykonu pred 15. tydnem téhotenstvi. Po 11. tydnu
gestace stoupa Uspédnost kultivace exofilovych bungk. Casna amniocentéza se
provadi mezi 11. a 14. tydnem gravidity. Kvalita chromozomi po kultivaci v této
dobg je vyhovujici. Odebira se takové mnozstvi plodové vody, jaké je gestacni stéri
plodu. Selhani kultivace se uvadi 0,7%. Fetalni ztréty stejné jako u klasické AMC
nedosahuji 1%. Velké studie prokazaly, Ze fetdlni ztraty se zvy3uji, pokud je
amnialni membrana porusena pired 13. tydnem gravidiy.

Casnéa amniocentéza je indikovana zejména u gravidit z rizikem vrozenych
poruch metabolizmu. Pred 14. tydnem gravidity neni amnion a chorion srostly a
muaze dojit k protékéani plodové vody mezi plodovymi obaly a otvorem po vpichu.
Agspirace plodové vody v ¢asné gravidité maZe neptiznivé ovlivnit vyvoj plic
vznikem hypoplazie. Po ¢asné AMC byly pozorovany castéjsSi pripady RDS
(respiratory distress syndrome). Tyto komplikace jsou viak ojedinélé. (5,11)

7.2 Casnéa biopsie choria (CVS)
Prvni transcervikalni biopsie choria pro uréeni pohlavi a vySetieni sexchromatinu
byla provedena v Cing v roce 1975. V &eskych zemich zavedli tuto metodu do praxe
a poprvé vnasi literature publikovali Macek a H§ek. Choriova biopsie je
v prenatani diagnostice metodou volby. Choriova tkéan, na rozdil od plodové vody,
piedstavuje rychle rostouci kulturu bunék pro cytogenetické vySetieni s moZnosti
krédtkodobé kultivace. Ze ziskanych choriovych klka l1ze spolehlivé uréit nejen
karyotyp plodu, ale i identifikovat polymorfizmus genové DNA. To je velmi
vyznamné pro ¢asnou diagnostiku monogenné deédi¢nych vrozenych vyvojovych vad.
Stein¢ jako ¢asnou AMC, nelze ani ¢asnou biopsii choria (CVS — chorionic
villi sampling) provést pred 10. tydnem gravidity. Pro ¢asnou transcervikani CVS je
nutno zvolit probihgjici 10. tyden nebo zacdek 11. tydne gravidity. Pro
transabdominalni piistup v ¢asném obdobi je nejvhodngjsi 12.-13. tyden gravidity.
Klky vtomto obdobi obsahuji mnozZstvi cév a bunky v kulture dostatek
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hodnotitelnych mitéz. Biopsii choria je mozno provést v kterémkoliv obdobi
gravidity.

V soucasné dobé¢ se CVS nejcastéji uziva pri kombinovanych odbérech
spoleéné splodovou vodou ve IlI. trimestru gravidity. DalSi ¢astou indikaci je
intrauterinni  rastova retardace plodu spojend  soligohydramniem  nebo

anhydramniem. (5,11)

7.2.1 Transcervikalni biopsie choria
Transcervikalni biopsie choria byva natasovana do 10. nebo na zacatek 11. tydne
gravidity. Odbér choria je moZno provést porotexovou kanylou nebo bioptickymi
kletémi. PouZiti bioptickych kledti je Uspésné tam, kde je choriova tk&in piimo
dosazitelnd v pokratovéni osy hrdla délozniho. Vykon se provadi pod kontinudni
ultrazvukovou kontrolou. Indikace k transcervikalni biopsii choria jsou stejné jako u
amniocentézy. (11)
Kontraindikace transcervikalni biopsie choria

Absolutni kontraindikace:

krvéceni z rodidel ( abortus imminens)

infekéni onemocnéni délozniho hrdla a pochvy

okluze zevni déloZni branky po plastickych operacich

délozni myomy deformujici kand délozniho hrdla
Relativni kontraindikace:

uloZzeni chorion frondosum ve fundu déloznim (vhodné pro

transabdominalni piistup)

fixovana retroverze-flexe délozni

Rh-izoimunizace
Fetomaternalni transfuze CV S doprovazi a je provazena vzestupem alfa-fetoproteinu

(AFP). Ten byvéa zvySen a7 v 70%. U Rh- negativni Zeny je proto nutné aplikovat
anti-D (Rhega) v davce 300ug intramuskularng. (5,11)
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7.2.2 Transabdomindlni biopsie choria
Vykon je vétSinou natasovan do 12.-13. tydne gravidity. Transabdominalni pristup
pii CVS je bezpetn¢jsi a praktictéjsi nez pristup transcervikéni. Decidua je méng
traumatizovana a je niZsi riziko vzniku subchorianiho hematomu, chronické infekce
a nésledného abortu. Vykon se provadi pod kontinudlni ultrazvukovou kontrolou.
K ontraindikace transabdominalni biopsie choria

Nejcastéjsi kontraindikace k transabdominélni CV S jsou:

stievni kli¢ky pied sténou brisni

extrémni obezita (vzdalenost mezi sténou brisni a délohou je vétsi nez

délka jehly)

myomy lokalizované na predni sténé délozni

krvéceni, piiznaky abortu imminens

kontrakce délohy

Rh-izoimunizace

K omplikace transabdomindlni biopsie choria
Pro vyskyt komplikaci je dalezity ¢asovy limit ve kterém je biopsie provedena. Pred
10. tydnem gravidity je zvySené riziko vzniku transverzalnich deformit koncetin
plodu. Dalsimi moznymi komplikacemi transabdomindlni CVS jsou hematom
v choriu, ¢astecny odtok plodové vody, délozni kontrakce, peritonedlni drazdéni a
krvéceni zrodidel. Komplikace je vzdy nutno posuzovat individudné a pro
nebezpeci infekce a ndsledné riziko sponténniho abortu téhotnou Zenu hospitalizovat.
DuleZité jsou UZ kontroly. (5,11)

V&chny metody CVS jsou provadény ambulantné nebo semiambulantné.
V pozdnim obdobi po CVS muze byt zji&tén vySSi vyskyt pred¢asnych porodu a
hypotrofickych plod.

Provedeni CVS v 9. tydnu je spojeno s tiikréat vySSim rizikem abortt nez u
CV 'S provedené po 10. tydnu gravidity. (5,11)

7.2.3 VyuZiti CVSv detekci Rh(D)-typizace fetalnich erytrocytia

Metoda vyuziti CVS k prikazu antigena krevnich skupin u hemolytické nemoci
v gravidité byla popsana vroce 1987. U rodict sanamnézou tézké formy Rh-
izoimunizace plodu v piedchozi gravidité a sou¢asnym vysokym titrem protilatek
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anti-D je indikovan genotyp obou rodi¢u. Je-li otec heterozygot, je mozné stanovit
Rh-ptisludnost feténich erytrocyta jiZ v 1. trimestru z choriové tkéang. (11)

7.2.4 Kombinované odbéry CVSaAMC
V soucasné dob¢ se kombinované odbéry provadeji ve Il. a lll. trimestru gravidity.
Vé&tSinou je pouzito dvou vpichia, dvéma jehlami izolované pro AMC a CVS. Odber
je mozné provést také transplacentérné z jednoho vpichu.
Indikacemi ke kombinovanym odbéram jsou:

vySetieni karyotypu plodu mezi 17. a 20. tydnem gravidity

pozitivni biochemicky screening

suspektni UZ nalez

nejasny vysledek vySetieni karyotypu plodu po CVS nebo AMC v .

trimestru

analyzy DNA

vrozené vady plodu vazané na chromozom X. (11)

7.2.5 Pozdni biopsie choria — placentocentéza
Pozdni biopsie choria je metodou volby pred 20. tydnem gravidity. Po tomto obdobi
je vhodngjsi pouzit kordocentézu a cytogenetickou analyzu lymfocyta fetélni krve.
Transabdomindlni biopsie choria umozZnuje rozsitit indikaéni pole do vySSich stadii
gravidity. Jako pozdi biopsii choria (placenty) oznacujeme vykon provedeny po 12.
tydnu gravidity, prakticky v kterémkoli obdobi gravidity. (5,11)
Indikace k pozdni biopsii choria:

pozdni zachyt geneticky rizikové gravidity (pied 20. tydnem)

oligohydramnion, anhydramnion

suspektni VVV plodu v UZ obrazu nebo abnormality placenty pired 20.

tydnem gravidity

vyrazna |UGR, kdy technicky nelze provést kordocentézu

nejasné vysledky cytogenetické a biochemické analyzy plodové vody

patologicky biochemicky screening (triple test)
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Kontraindikace pozdni biopsie choria:
stievni kli¢ky pied sténou délozni
placenta na zadni stén¢, nepiistupnost placentérni tkané jehlou
extrémni obezita pacientky
myomy na piedni sténé délohy
délozni kontrakce
Rh-izoimunizace

krvéceni, ptiznaky Ab. imminens, abruptio placentae. (5,11)

7.3 Kordocentéza

Kordocentéza je primy odbér fetdlni krve z pupecniku (v.umbilicalis) plodu. Je
nejprogresivnéjSi metodou prenatalni diagnostiky posednich let. U nas tuto metodu
zaved| do praxe Calda.

Karyotyp z lymfocyta fetalni krve je mozné stanovit béhem 48-72 hodin.
Pokud je ultrazvukovym vySetienim zjisténa VVV plodu, kterda je indikaci
k prerueni téhotenstvi, je vhodné provést vySetieni karyotypu plodu pred indukci
abortu.VySetieni krevniho obrazu a krevni skupiny u téZkych forem Rh-izoimunizace
zésadné zmeénilo ndhled na toto onemocnéni. VySetieni bilirubinoida z plodové vody
se dostalo do role screeningové metody. | munologické a virologické vysetreni fetalni
krve je dulezité pri feSeni nékterych onemocnéni plodu. Specificky 1gG u rubeoly
miZe rozhodnout o ukonéeni gravidity. VySetieni karyotypu u téZkych forem [lUGR
vylou¢i chromozomalni anomélie (m. Down). VySetieni krevnich plyna aktualizuje
stav plodu in utero v kombinaci s monitorovanim zé&kladnich Zivotnich projeva
(CTG) a UZ flowmetrii. Intravaskuléarni transfuze plodu pii tézkych formach Rh-
izoimunizace nebo imunizaci jinymi antigeny pusobicimi na fetélni erytrocyty je
zésadni terapii umoznujici prevést plod do Zivotaschopnosti a zabranit rozvoji
imunniho hydropsu. Do pupecniku je mozno aplikovat léky, jako napiiklad
antibiotika, antiarytmika, hormony nebo buriky kostni dieng.

Kordocentéza se nej¢astéji provédi po 20. tydnu gravidity, kdy je pupecnik
pri ultrazvukovém vySetieni zietelné viditelny a v. umbilicalis je SirSi. Drivejsi
punkce pupecniku miaze byt doprovazena vyskytem tézké bradykardie plodu, ¢asto i
se zéstavou srdecni akce na podkladé trombu a tamponady pupecniku. Odebiraji se
obvykle 3-4ml fetalni krve. Vykon je provadén za kontinudlni ultrazvukové kontroly.



Misty pro punkci pupecniku jsou volnd klicka pupecniku, placentarni a
abdominalni Upon pupecniku. DalSi moznosti odbéru fetélni krve je intrakardidlni
nebo intrahepatalni odbér. Intrakardidni odbér je v praxi provadén jen velmi zridka.
Punkce intrahepatické vény je doporucena pii extrémnim oligohydramniu az
anhydramniu, kdy je lokalizace pupecniku neptehlednd. Pri punkci umbilikalni
artérie jsou popisovany casté bradykardie plodu, proto je Iépe volit odbér
Z pupecnikove vény.
Aplikace sedativnich latek plodu po punkci pupecniku ma vyznam pii
terapeutickych vykonech, aplikaci 1éku ¢i intravaskularni transfuzi plodu. (5,11,19)
Indikace ke kordocentéze
Diagnostickeé indikace:
rychla karyotypizace plodu (IUGR, selhani cytodiagnostiky po CVS a
AMC, suspektni VVV
Rh-izoimunizace plodu (stanoveni KO a KS plodu)
suspektni infekce plodu (TORCH, parvovirus, syfylis, HIV)
hemoglobinopatie (trombocytopenicka purpura, talasémie, trombastenie)
imunologické indikace (stanoveni imunoglobulina ve feténi krvi)
stanoveni steroidi ve fetalni krvi (poruchy &titné Zlazy plodu)
vySetteni krevnich plyni

Terapeutické indikace:
aplikace léku plodu (antiarytmika, sedativa, KCL)

intravaskularni (umbilikéni) transfuze plodu pii Rh-izoimunizaci (5,11)

K omplikace kordocentézy
Provedeni kordocentézy komplikuje extrémni obezita pacientky, nepiehledny
placentérni Upon pupecniku pii oligohydramniu nebo anhydramniu a myomy na
predni stén¢ délozni. Pokud je matka Rh-negativni, po vykonu je nutno
intramuskulérné aplikovat 300ug antiglobulinu anti-D (Rhega).
Komplikace souvisgjici s kordocentézou:
hematom v pupecniku, tamponada prasvitu pupecniku
tézka bradykardie plodu
amnionitis, intraovularni infekce a pred¢asny odtok plodoveé vody

pied¢asny porod, potrat plodu
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pied¢asné odlouceni placenty
krvéceni z mista vpichu

Riziko spontanniho potratu po kordocentéze je 0,8-1%. (5,11)

7.4 Bioptické metody prenatélni diagnostiky
7.4.1 Biopsie kiaze plodu
Mnohé dédi¢né kozni choroby je mozné diagnostikovat pomoci biopsie. Uskalim této
metody je vSak spravna interpretace diagndzy patologem, ktery musi o diagnéze
rozhodnout na zéklad¢ histologické analyzy minimdlni ¢asti excidované kaZe plodu.
Biopsie kiZe plodu se provadi za kontroly ultrazvukem a na rozdil od
fetoskopie je SetrnéjSi. Procento komplikaci neprevysuje ztraty po AMC nebo CVS.
Pro biopsii je nejlépe uzit kaZzi zad, hyzdi, hrudniku a hlavi¢ky plodu. Misto vpichu
je infiltrovano Mesocainem a hodinu pied vykonem je matce podano 5mg
Diazepamu i.v. Je vhodné podat téhotné antibiotika a prechodné zavést tokolytickou
[é&bu. VétSinou je biopsie kiZze plodu provadéna semiambulantné. Po nekolika
hodinach je téhotna propudténa domi. U plodu Ize po narozeni rozlisit malé jizvy,
které jsou v3ak kosmeticky nevyznamné. (11)

7.4.2 Biopsiejater plodu
Biopsie jater je indikovana u vrozenych metabolickych vad, pokud tato onemocnéni
neni mozné diagnostikovat pomoci DNA-analyzy. Principem metody je prukaz
enzymove aktivity a prukaz abnormalit jaternich parenchymovych enzymi. Biopsie
jater plodu je indikovana genetikem ve vyjimecnych pripadech. Jedna se vysoce
specidlni metodu prenatdni diagnostiky. Aspirace jaterni tkané je provadéna pod
kontinualni ultrazvukovou kontrolou. Biopsie jater plodu je indikovana nejcastéji
mezi 17. a 20. tyden gravidity.

Po vykonu nasleduje UZ kontrola srdecni akce plodu. Jako komplikace jsou
uvadeny spontanni potrat, krvaceni plodu a jeho poranéni, intraamnidlni infekce,
pied¢asny odtok plodové vody nebo piredcasny porod. (11)

7.4.3 Biopsie svala plodu
Biopsie svali plodu je provadéna nejé¢astéji do 18. tydne gravidity a je provedena
z hyzd’ové krajiny pod kontinudlni ultrazvukovou kontrolou. Biopsie je indikovana u

Duchennovy myopatie. U této choroby je vétSinou vyuzivana DNA-analyza z choria
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¢i fetalni krve. Principem vySetfeni u muzskych plodia s Duchennovou dystrofii je
zjistit chybéni, ¢i malé mnoZstvi dystrofinu. U zdravych je tento protein piitomen
v dostatecném mnozstvi. Provedeni je obdobné jako u biopsie kuze. (11)

7.5 Optické a endoskopické metody

7.5.1 Fetoskopie

Fetoskopie je metoda, ktera pomoci fetoskopu s optikou zavedeni do amnidlni dutiny
aslouzi k vizualizaci plodu a odbéru fetélnich vzorka k vySetieni. Lze takto odebrat
krev z pupecniku, provést biopsii kuZe, svali nebo jaterni tkané. Metoda je
uplatiovana ve Il. trimestru, mezi 17. a 20. tydnem gravidity. ProtoZze vétSinu
indikaci pievzala UZ diagnostika, ma fetoskopie v prenatdlni diagnostice mensi
uplatnéni.

Pred samotnym vykonem je vhodné téhotné aplikovat sedativa. Dojde ke
zklidnéni téhotné a je podstatné ovlivnéna i pohybova aktivita plodu. V soucasné
dob¢ je fetoskop zavadén do amnidlni dutiny pod kontrolou ultrazvuku. Lze tak
zavést fetoskop do mist, kde je ultrazvukem nalezen suspektni defekt v orofacidlni
oblasti ¢i v oblast urogeniténiho traktu. (11)

Indikace k fetoskopii
NejcastejSimi indikacemi k fetoskopii jsou:
vizualizace plodu, nejasné UZ ndlezy v orofaciani oblasti nebo
urogenitalnim traktu plodu
odber fetalni krve z pupecniku jako metoda volby (hemoglobinopatie,
infekce, KO, KS, karyotyp plodu)
intravaskularni aplikace transfuze u Rh-izoimunizace jako metoda volby

biopsie kiZe, svali, jaterni tkan¢ plodu(11)

Komplikace fetoskopie
Pocet komplikaci je vysoky. Fetalni ztraty se pohybuji v rozmezi 5-6%, perinatalni
umrtnost je 1,5% a pocet pred¢asnych porodu dosahuje 8%. Z téchto davodi je
fetoskopie postupné nahrazovana men¢ invazivnimi metodami prenatani diagnostiky
pod kontrolou ultrazvuku, kde je pocet komplikaci podstatné niZsi. Vizualizace plodu
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je dnes nahrazena dokonalou UZ technikou, kterd je schopna zobrazit i mensi
strukturdni defekty vyvoje plodu. (5,11)

NejcasteJS| komplikace fetoskopie jsou:
spontanni abort plodu
céstecny odtok plodové vody
krvéceni z cév biisni stény
poranéni stiev a mocoveho meéchyire matky
poranéni plodu
poranéni placenty (krvéceni, predéasné odlouceni placenty)

7.5.2 Embryoskopie

Embryoskopie je invazivni metoda prenatdlni diagnostiky, ktera umoziuje piimée
sledovani plodu v I. trimestru gravidity. Embryoskopie je provadéna transcervikalné
mezi 5.a 13. tydnem gravidity. Jedna se techniku, ktera se nestala rutinni vySetrovaci
metodou. Vizualizace plodu umoziuje identifikovat genetické syndromy v ranném
stadiu gravidiy.

Mezi indikace embryoskopie patii diagnostika vrozenych vad plodu v I.
trimestru gravidity, které v tomto obdobi nelze rozeznat ultrazvukem. DalSi indikaci
embryoskopie je odbér choriové tkané k cytogenetické analyze v |I. trimestru
gravidity. (5,11)
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8. Empiricky vyzkum

8.1 Cile, Ukoly a hypotézy vyzkumu

Empirické ¢ést diplomove prace j zamétena na zmapovani problematiky
informovanosti Zen o prenatalni diagnostice. VVzhledem k tomu, Ze se tento
medicinsky obor velmi dynamicky rozviji, zajimalo nés, zda téhotné Zeny maji
dogtatek informaci. Cilem préce je zjistit Groven informovanosti téhotnych Zen o

vySettenich, kterd se v rdmci prenatani diagnostiky provadg;i.

8.1.1 Cile empirického vyzkumu
A. Na zakladé teoretické ¢asti prace a praktickych zkuSenosti stanovit
metodu vyzkumu:
Ukoly:
Vytvorit dotaznik, ktery bude svoji strukturou zaméreny na vysetrovaci metody
prenatalni diagnostiky.
B. Zjistit, jaké informace o prenatélni diagnostice Zeny maji
Ukoly:
Zjistit, zda Zeny vi, ¢im se prenatalni diagnostika zabyva.
Zjigtit, odkud Zeny ziskavaji informace o prenatélni diagnostice.
Zjigtit, jaké vady a choroby miZe prenatéini diagnostika odhalit.
Zjistit, kterd vySetieni v téhotenstvi povaZzuji za soucast prenatdlni diagnostiky.
Zjistit, v jakém piipadé se provadi amniocentéza.
Zjistit, jaké vady a choroby muze odhalit ultrazvukové vySetieni.

8.1.2 Hypotézy

1. Zeny Zijici navesnici, ziskavaji nejvice informaci od svého oetiujiciho
|ékaie v gynekologické ambulanci.

2. Zeny, kteréjiz rodily, povazuji za nejéastéjSi vysetrovaci metodu prenatélni
diagnostiky ultrazvukoveé vysetieni.

3. Prenatdlni diagnostika je nejéastéji spojovana s prenatélni péci (vdechna
vySetreni, kterd se béhem tehotenstvi provadg;i).

4. Vyskyt zavaZneho dédicného onemocnéni v roding je povaZzovan za davod

vySetteni v ramci prenaténi diagnostiky.
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8.2 Metoda vyzkumu

8.2.1 Dotaznik

Ke zji&eni sledovanych informaci jsme zvolili metodu dotaznikového Setreni. Pro
téhotné Zeny jsme vytvorili originalni dotaznik, ktery byl sestaven na zékladé
stanovenych cili a hypotéz. Pri vytvoreni dotazniku jsem vychazela z teoretické ¢asti
mé diplomoveé préce.

V Gvodu dotazniku jsem seznamila Zeny s cilem vyzkumného Setteni, kdo
tento dotaznik zadava a za jakym Ucelem. Zduraznila jsem, Ze veSkeré Udaje jsou
zpracovany s ohledem na jejich anonymitu a dobrovolnost se na vyzkumu podilet.

Vlastni dotaznik obsahuje 18 otazek aje rozdélen na zjisténi identifikagnich
Udaja ( veék, vzdélani, bydlidte, parita). Dalsi ¢ast dotazniku se vztahuje
k vymezenym cilam a hypotézam.

Nekteré otdzky v dotazniku mély uzavieeny charakter (vyZadovaly primou
odpoved’) —otazky ¢. 1, ¢. 2, €. 3,¢. 4, 8.5, €. 6, ¢. 16 a¢. 18. UZity byly i otazky
polouzavieného charakteru (Zeny volily z nabizenych moZnosti, ale mohly ptipojit i
vlastni odpovédi) — otézky ¢. 8, &. 9, & 10, ¢. 11, & 12, ¢. 13, &. 14, &. 15, &. 17.

8.2.2 Pfedvyzkum

V predvyzkumu bylo v prenatalni ambulanci osloveno tticet téhotnych zen. Zeny
dotazniku porozumély bez vétSich probléma a byly zarazeny do vlastniho vyzkumu.
Dotaznik se ukézal jako funkeni, jedna otazka byla vynechana Uplné a znéni otézky
&. 14 bylo poopraveno. Zeny, které jsem v piredvyzkumu oslovila, spolupracovaly
velmi dobre.

8.2.3 Zpracovani ziskanych informaci z dotaznikového Setieni

Po ukon¢eni shéru dat, jejich pissmném zpracovani a jejich uloZeni do pocitace bylo

provedeno tridéni a statistické zpracovani dat. Data byla zpracovana pomoci

tabulkového editoru Microsoft Excel 2000 a Microsoft Word 2000. Formélni aspekty

(citace, literatura) byly upraveny podle normy CSN 1SO 690 a CSN 690-2.
Dotazniky byly rozdéleny na kritéria podle identifikacnich tdaji. Byla

vyhodnocovana kazda z otézek zarazenych do jednotlivych okruh.
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8.2.4 Charakteristika vyzkumného vzorku

Cilem vytvoieni vyzkumného vzorku bylo ziskat co nejvice respondentd.
Celkem bylo osloveno 600 téhotnych Zen. Do souboru ke zpracovani bylo zafazeno
528 vrécenych dotaznika.

Prvnim charakteristickym znakem vzorku byl vék téhotnych Zen. Druhym
znakem je dosaZené vzdélani, tietim bydlisté. DalSim znakem je parita Zzeny a
posledni znak je tvoren poctem déti.

Prvni kritérium: Z celkového poc¢tu dotazanych Zen jich je 228 (43,18%) ve
véku 31-35 let. Druhou nejpocetnéjSi skupinu tvori Zeny ve véku 26-30 let, v poctu
219 (42,48%). Stejny pocet Zen 39 (7,39%) je zastoupen ve vékoveé skupiné 21-25 et
ave skupiné 36 let avice. V¢kovéa kategorie 20 let a méng, je zastoupena 3 (0,57%)
Zenami. Pramérny vék dotazovanych Zen ¢ini 29,97 let.

Jako druhy identifikacni znak bylo zvoleno nejvyssi ukoncené vzdelani.
Zeny s vysokodkolskym vzdélanim tvori nejvétsi skupinu respondentt v poctu 176
(33%) Zen adéle Zeny se stiedoskolskym vzdélanim s maturitou v poétu 101
(19,13%) Zen. Tieti skupina je tvorena Zzenami se stiedoskolskym odbornym
vzdélanim s maturitou v poctu 98 (18,56%) Zen. Stejné pocetnou skupinu tvori Zzeny
s vySSim odbornym vzdélanim v poctu 99 (18,75%) Zen. DalSi skupinu tvoii Zzeny se
stiedoSkolskym vzdélanim bez maturity v poétu 52 (9,58%) Zen. Vyucéeny jsou
z celkového souboru 2 (0,38%) Zeny a Zzeny ze zékladnim vzdélanim nejsou
zastoupeny vibec.

Tretim kritériem bylo bydli&eé. Z celkového poctu 528 Zen jich 386 (73%)
Zije ve mésté. Navesnici zije 142 (26,89%) zen.

Ctvrtym kriteriem byla parita zeny. Z celkového poétu 528 dotazanych Zen je
271 (51,33%) Zen podruhé tehotnych. O prvni téhotenstvi se jedna u 205 (38,83%)
Zen. Potreti téhotnych je 52 (9,58%) Zen.

Paté kritérium: Z celkového poctu 528 téhotnych Zen jich ma 270 (51,14%)
jedno dité. Bezdétnych Zen je z celkového souboru 213 (40,34%). Dvé déti ma 45
(8,52%) Zen atii a vice déti nema Zzadna z dotazovanych Zen.

Typicka statistické jednotka je podruhé téhotné Zena z mésta, ve véku 31-35

let s vysokoskolskym vzdélanim, kterd ma jedno dite.
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8.2.5 Organizace vyzkumu — lokace a shér dat

Vyzkum probéhl v prenatalnich ambulancich na gyn-por. pracovigich v Praze, Brng,
Znojmé a Vv gynekologickych ordinacich obvodnich i privatnich gynekologu.
Dotazniky byly distribuovany osobné nebo podtou. Vyzkum probehl v obdobi od 8.
lednado 12. Unora 2007.
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9 Vysledky vyzkumu ajejich inter pretace
9.1 Vyhodnoceni jednotlivych otazek dotazniku

Vyhodnoceni polozky ¢. 1: Kolik jevam let?

Absolutni Kumulativnf{ Relativni Kumulativni
Vék Y absolutnfi N relativni
¢etnost . ¢etnost h
¢etnost ¢etnost
20 améné 3 3 0,57% 0,57%
21-25 39 42 7,39% 7,95%
26 - 30 219 261 41,48% 49,43%
31-35 228 489 43,18% 92,61%
36 avice 39 528 7,39% 100,00%
Graf ¢.1
Absolutni éetnost
E39 O3 m39
@20 améné
m21-25
026 -30
0228 0219 d31-35
W 36 a vice
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Graf ¢. 2
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Z celkového poctu 528 dotazanych Zen je 228 (43,18%) ve véku 31 — 35 let.
Druhou nejpocetnéjsi skupinou jsou Zeny ve véku 26 — 30 let v poctu 219 (42,48%).
Stejné pocetnou skupinou jsou pak Zeny ve véku 21 — 25 let , a 36 a vice let v poctu
39 (7,39%). Nejméng zastoupenou skupinou jsou Zeny ve véku 20 let a méné. V téo

vékoveé kategorii jsou 3 (0,57%) Zeny.



s

Vyhodnoceni polozky ¢.2: JakéjeVaSe ngjvySSi dosaZené vzdélani?

Absolutni Kumulativnf{ Relativni Kumulativnf{
Vzdélani - absolutnf{ N relativni
¢etnost . ¢etnost .
¢etnost ¢etnost
Zakladni 0 0 0,00% 0,00%
Vyucéena 2 2 0,38% 0,38%
Stfedni odborné bez maturity 52 54 9,85% 10,23%
Stfedni odborné s maturitou 98 152 18,56% 28,79%
Stfedni s maturitou 101 253 19,13% 47,92%
Vyssi odborné 99 352 18,75% 66,67%
Vysokoskolské 176 528 33,33% 100,00%
Graf ¢. 3
Absolutni éetnost
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Graf ¢. 4
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Z celkového poctu 528 dotazanych ma vysokodkolské vzdélani 176 (33,33%)
Zen. Druhou nejpocetnéjSi skupinou jsou Zeny se stiedoSkolskym vzdélanim

s maturitou v po¢tu 101 (19,13%). Treti nejpocetnéjSi skupinu tvori Zeny svySSim

odbornym vzdélanim v poctu 99 (18,75%). Ctvrtou skupinou jsou Zeny se
stiedoSkolskym odbornym vzdélanim s maturitou v poétu 98 (18,56%). Péatou

skupinu tvori Zeny se stiedoskolskym vzdélanim bez maturity a to 52 (9,58%).

Vyuceny jsou 2 Zeny (0,38%) a Zeny se zakladnim vzdélanim nejsou zastoupeny

vibec.
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Vyhodnoceni polozky ¢. 3:

Kde bydlite?

Absolutni Kumulativni Relativni Kumulativni
Bydlisté . absolutni M relativni
¢etnost . éetnost h
¢etnost ¢etnost
Mésto 386 386 73,11% 73,11%
Vesnice 142 528 26,89% 100,00%
Graf ¢. 5
Absolutni éetnost
O Mésto
B Vesnice
Graf ¢. 6
Relativni éetnost
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Z celkového poctu 528 dotazanych Zen, jich bydli ve mésté 386 (73,11%) a
na vesnici bydli 142 (26,89%) Zen.
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Vyhodnoceni polozky ¢.4 : Kolikéaté je toto Vase téhotenstvi?

Absolutni Kumulativni Relativni Kumulativnf{
Gravidita Y absolutni - relativni
¢etnost . ¢etnost .
¢etnost ¢etnost
Prvni 205 205 38,83% 38,83%
Druhé 271 476 51,33% 90,15%
Treti 52 528 9,85% 100,00%
Ctvrté a dalsi 0 528 0,00% 100,00%
Graf ¢. 7
Absolutni éetnost
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Graf ¢. 8
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Z celkového poctu 528 dotazanych téhotnych Zen je podruhé téhotnych 271
(51,33%)Zen. O prvni téhotenstvi se jedna u 205 (38,83%) Zen. Potieti tehotnych je
52 (9,58%) Zen. Vicerodicky, tedy Zeny které jsou téhotné poctvrté a vice, nejsou

Vv souboru zastoupeny vibec.
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Vyhodnoceni polozky ¢.5: Kolik méate déti?

Absolutni Kumulativni Relativni Kumulativni
Pocet déti - absolutni - relativni
¢etnost - Setnost .
Setnost Setnost
Z4dné 213 213 40,34% 40,34%
Jedno 270 483 51,14% 91,48%
Dvé 45 528 8,52% 100,00%
Tfi a vice 0 528 0,00% 100,00%
Graf ¢. 9
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Graf ¢. 10
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Z celkového poctu 528 dotézanych téhotnych Zen jich ma nejvice jedno dité a
to 270 (51,14%). Bezdétnych téhotnych Zen je 213 (40,34%). Dvé déti ma 45

(8,52%) Zen. Tii a vice déti neméa Zadné z dotazovanych Zen.
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Vyhodnoceni polozky €.6: Absolvovala jste v predchozim téhotenstvi vySetieni

v ramci prenatalni diagnostiky?

Absolutni Kumulativni Relativni Kumulativni
VySetreni o absolutni M relativni
¢etnost . ¢etnost .
¢etnost ¢etnost
Ano 249 249 77,09% 77,09%
Ne 40 289 12,38% 89,47%
Nevim 34 323 10,53% 100,00%
Graf ¢. 11
Absolutni éetnost
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Graf ¢. 12

Relativni éetnost

010,53%
W 12,38%

OANno
E Ne
ONevim

O77,09%

Z celkového poctu 323 dotézanych teéhotnych, které jsou minimané podruhé
tehotné, se jich 249 (77,09%) domniva, Ze absolvovaly vysetieni v rdmci prenatalni
diagnostiky. DalSi skupinu tvori 40 (12,38%) tehotnych Zen, které si mysli, ze
v predchozim téhotenstvi neabsolvovaly vySetteni v ramci prenatdlni diagnostiky a
34 (10,53%) tehotnych Zen nevi, zda v piedchozim téhotenstvi absolvovaly n¢jakéa
vySetteni v ramci prenaténi diagnostiky.

Druh prenatalni diagnostiky (t¢hotné Zeny mohly napsat vice vySetient)

Absolutni Kumulativni Relativni Kumulativnf{

Druh diagnostiky etnost absolutni etnost relativni

cetnost cetnost

uzv 134 134 31,90% 31,90%

Odbéry krve 86 220 20,48% 52,38%

Odbéry plodové vody 1 221 0,24% 52,62%

VSechna vysetreni v 199 420 47,38% 100,00%
téhotenstvi
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Graf ¢. 13
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Ze souboru 420 odpoveédi , které Zeny samy dopisovaly, se ve 199 (47,38%)
piipadech objevila odpovéd, ve které téhotné Zeny uvédéji jako druh prenaténi
diagnostiky veskerd vySetieni v téhotenstvi. Ultrazvukové vySetieni se v daném
souboru objevilo ve 134 (31,90%) odpoveédich. Odbéri krve se tykalo 86 (20,48%)
odpoveédi. Odbér plodové vody byl zastoupen v 1 (0,24%) odpovedi.
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Vyhodnoceni polozky ¢.7: Kde nav&évujete prenatalni poradnu?

Absolutni Kumulativni Relativni Kumulativni

Prenatalni poradna . absolutni " relativni
cetnost « cetnost N

cetnost cetnost
Na Kklinickém pracovisti 125 125 23,67% 23,67%
U obvodniho gynekologa 325 450 61,55% 85,23%
U soukromého gynekologa 70 520 13,26% 98,48%
Neodpovédélo 8 528 1,52% 100,00%

Graf ¢. 15
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Graf ¢. 16
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Z celkového poctu 520 odpovedi, nav&tévuje téhotenskou poradnu u
obvodniho gynekologa 325 (62,50%) téhotnych Zen. Na klinickém pracovi&ti
navstévuje poradnu 125 (24,04%) téhotnych Zen. Soukromého gynekologa
nav&tévuje 70 (13,46%) dotazovanych téhotnych Zen. Natuto otdzku neodpovédélo 8
(1,52%) Zen.
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Vyhodnoceni poloZzky ¢.8: Vite, ¢im se zabyva prenatalni diagnostika?

Absolutni Kumulativni Relativni Kumulativni
Pfedmét prenat dg. . absolutni " relativni
Setnost - Setnost .
Setnost Setnost
Ano 349 349 66,10% 66,10%
Ne 179 528 33,90% 100,00%
Graf ¢. 17
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Z celkového poctu 528 dotazanych Zen se jich 349 (66,10%) domniva, Ze vi
¢im se zabyva prenatélni diagnostika. 179 (33,90%) tehotnych Zen si mysli, Ze nevi
¢im se prenatalni diagnostika zabyva.

Cim se zabyva prenatélni diagnostika podle nazori téhotnych Zen. (M oznost

vice odpovédi)
.| Kumulativni .| Kumulativni
Volné odpovédi Avbsolutnl absolutni Rvelatlvnl relativni
cetnost « cetnost N

cetnost cetnost

ZjiStovani genetickych vad 135 135 20,12% 20,12%
Zjistovani Downova 142 277 21.16% 41,28%

syndromu

Vyvojem ditéte 20 297 2,98% 44,26%

uz 110 407 16,39% 60,66%

Odbéry plodové vody 27 434 4,02% 64,68%
Odbéry krve 29 463 4,32% 69,00%

VSechna vySetieni v o o
t&hotenstvi 208 671 31,00% 100,00%

Graf ¢. 19

Absolutni éetnost

O ZjisStovani genetickych vad

W ZjiStovani Downova
syndromu

O Vyvojem ditéte

auz

W Odbéry plodové vody

@ Odbéry krve

o110 020 W VSechna wSetfeni v

téhotenstvi

-78-



Graf ¢. 20
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V souboru 671 odpovedi se ve 208 (31,00%) pripadech objevila odpoved’, Ze
se prenatélni diagnostika zabyva veSkerymi vySetienimi, které se provadeji

v gravidité. 142 (21,16%) odpoveédi udava, Ze prenatalni diagnostika zjist'uje

Downiv syndrom. Podle 135 (20,12%) odpovédi se prenaténi diagnostika zabyva

zjistovanim genetickych vad, vel10 (16,39%) odpovédich se prenatalni diagnostika

zabyva ultrazvukovym vySetienim. Ve 29 (4,32%) odpovedich se prenatélni

diagnostika zabyva odbérem krve av 27 (4,02%) odpovédich odbérem plodové

vody. Odpovéd’, Ze se prenatalni diagnostika zabyva vyvojem ditéte, se objevila ve

20 (2,98%) ptipadech.
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Vyhodnoceni poloZky ¢.9: Kde jste ziskala infor mace o prenatalni diagnostice?

Absolutni Kumulativnf{ Relativni Kumulativni
Zdroj informaci o absolutni + relativni
¢etnost . ¢etnost o
¢etnost ¢etnost
Lekar v gynekologicke 225 225 18,43% 18,43%
ambulanci
Porodnl_a5|§tentka v 199 424 16,30% 34.73%
gynekologické ambulanci
Literatura 299 723 24,49% 59,21%
Noviny, ¢asopis 76 799 6,22% 65,44%
Internet 203 1002 16,63% 82,06%
Kamaradka 2 1004 0,16% 82,23%
Zkusenost z predchoziho 217 1221 17,77% | 100,00%
téhotenstvi
Jinak 0 1221 0,00% 100,00%
Graf ¢. 21
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Graf ¢. 22
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Ze souboru 1221 odpovedi je literatura, jako zdroj informaci, zastoupena ve
299 (24,49%) pripadech. Jako zdroj informaci je ve 225 (18,43%) odpovédich
uveden lékar v gynekologické ambulanci. 217 (17,77%) odpovedi se
tykalo predchoziho téhotenstvi. Internet byl v tomto souboru odpoveédi zastoupen ve
203 (16,63%) piipadech. Ve 199 (16,30%) odpovédich je jako zdroj informaci o
prenatélni diagnostice uvedena porodni asistentka v gynekologické ambulanci.
Noviny a ¢asopisy, jako zdroj informaci, se objevily v 76 (6,22%) odpovédich.
Kamaréadka, jako informatni zdroj, se objevila pouze ve 2 (0,16%) odpovedich.
Jinym zptisob informaci nebyl uveden.
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Vyhodnoceni polozky ¢.10: V jakém pripadé s myslite, Ze se prenatalni

diagnostika provadi?

Absolutni Kumulativni Relativni Kumulativni
Davod prenat. dg. . absolutni - relativni
¢etnost . ¢etnost .
¢etnost ¢etnost
PloSné, vsem téhotnym 86 86 11,54% | 11,54%
zenam
Zenam starsim 35 let 135 221 18,12% 29,66%
Otec ditéte je starsi jak 50 let 0 221 0,00% 29,66%
Predchazeng potrat plodu s 145 366 19,46% 49.13%
Vrozenou vyvojovou vadou
Predchazeng p_orod ditéte s 142 508 19,06% 68,19%
Vrozenou vyvojovou vadou
Zavaznededmnegnemocnenl 237 745 31.81% 100,00%
v rodiné
Jiny 0 745 0,00% 100,00%
Graf ¢. 23
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Graf ¢. 24
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Ze souboru 745 odpovédi je ve 237 (31,81%) pripadech uvedeno, Ze se
prenatélni diagnostika provadi pri zavazném dédi¢ném onemocnéni v roding. Ve 145
(19,46%) odpovedich se uvadi, Ze se prenaténi diagnostika provédi, pokud Zena
potratila plodu s vrozenou vyvojovou vadou. Ve 142 (19,06%) odpovédich je
duvodem k vySetieni piredchozi porod ditéte s vrozenou vyvojovou vadou. Vék Zeny
nad 35 let se jako duvod k prenatalni diagnostice objevil ve 135 (18,12%)
odpovédich. V 86 (11,54%) odpovédich je uvedeno, Ze se prenatdlni diagnostika
provadi plodné véem Zendm. Jako davod prenatalni diagnostiky se v Zzadné odpovédi
neobjevil vek otec ditéte nad 50 let.
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Vyhodnoceni poloZky ¢.11: Jaké vady miZe prenatalni diagnostika odhalit?

0228

m82

L Absolutni Kumulativpi Relativni Kumul_ati\{ni

Vyvojové vady etnost apsolutnl Setnost rvelatlvnl
cetnost cetnost
Veskeré vyvojové vady 78 78 14,77% 14,77%
Defekty kozniho krytu 82 160 15,53% 30,30%
Chromozomalni vady plodu 228 388 43,18% 73,48%
Metabolické vady 0 388 0,00% 73,48%
Srdeéni vady plodu 137 525 25,95% 99,43%
Poruchy placenty 0 525 0,00% 99,43%
Jiné 0 525 0,00% 99,43%
Nevim 3 528 0,57% 100,00%
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Graf ¢. 26
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Ze souboru 528 téhotnych Zen si jich 228 (43,18%) mysli, Ze prenatani
diagnostika mtize odhalit chromozomalni vady plodu. 137 (25,95%) Zen se domniva,
Ze prenatalni diagnostika miZe odhalit srdecni vady plodu. Defekty koZniho krytu
miZe prenatélni diagnostika odhalit podle 82 (15,53%) Zen. 78 (14,77%) Zen si
mysli, Ze prenatalni diagnostika zjisti veSkeré vyvojové vady. Pouze 3 (0,57%) Zeny
nevi jaké poruchy mize prenatélni diagnostika odhalit. Z&dna z zen se nedomniva, ze
prenatélni diagnostika miaze odhalit poruchy placenty, nebo jiné problémy.
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Vyhodnoceni poloZky ¢.12: Béhem vySetieni absolvujete Fadu vySetieni. Kterd

Z nich povazujete za sou¢ast prenatalni diagnostiky?

Absolutni Kumulativnf{ Relativni Kumulativni

VySetfovaci metody o absolutni M relativni

éetnost - éetnost .
éetnost éetnost
uzv 295 295 47,73% 47,73%
Biochemické odbéry 157 452 25,40% 73,14%
AMC 95 547 15,37% 88,51%
Kordocentéza 0 547 0,00% 88,51%
VSechna vysetreni v 71 618 11,49% 100,00%

téhotenstvi
Jiné 0 618 0,00% 100,00%
Graf ¢. 27
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Graf ¢. 28
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Ze souboru 618 odpoveédi je v 295 (47,73%) piipadech uvedeno, Ze za soucast

prenatalni diagnostiky Zeny povazuji UZ vySetieni. Biochemické metody, jako

soucast prenatalni diagnostiky, se objevuji ve 157 (25,40%) odpoveédich.

Amniocentéza jako soucést prenatalni diagnostiky se objevuje v 95 (15,37%)

odpovedich. Veskera vysetreni v téhotenstvi se jako soucast prenatéini diagnostiky

objevuji v 71 (11,49%) odpovedi.
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Vyhodnoceni polozky ¢.13: Vell. trimestru (13.-24.tyden) téhotenstvi se odebira

Zenam krev na AFP (alfa-fetoprotein) nebo tzv. triple test. Vite, k éemu tyto

odbéry slouzi?
.| Kumulativni .| Kumulativni
Duavod vySetreni Avb solutni absolutni F\’velatlvnl relativni
Setnost - Setnost .
Setnost Setnost
Ano 385 385 72,92% 72,92%
Ne 143 528 27,08% 100,00%
Graf ¢. 29
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Graf ¢. 30
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Ze souboru 528 tehotnych Zen, 385 (72,92) uvedlo Ze vi, k jakému G¢elu
slouzi odbery krve ve I1. trimestru téhotenstvi. Zapornych odpovédi na tuto otazku

bylo 143 (27,08%).

K ¢emu tyto odbéry krve slouzi? (M oZnost vice odpovédi)

Absolutni Kumulativni Relativni Kumulativni

Volné odpovédi o absolutni M relativni
cetnost « cetnost N

cetnost cetnost
Gentické vady 136 136 34,96% 34,96%
Srde¢ni vady 6 142 1,54% 36,50%
Downav syndrom 188 330 48,33% 84,83%
Rozstépové vady 45 375 11,57% 96,40%
Rust plodu 14 389 3,60% 100,00%
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Graf ¢. 31

Absolutni éetnost

m1l4
d45
@136 @ Gentické vady
| Srdecni vady
O Downlv syndrom
O RozStépoveé vady
W Rast plodu
m6
1188
Graf ¢. 32
Relativni ¢etnost
01157%  W3.60%
034.96% O Gentické vady

0,
048.33% |1.54%

B Srdecni vady
O Down0v syndrom
O Rozstépové vady

B RGst plodu

Ze souboru 389 odpovédi je ve 188 (48,33%) piipadech uvedeno, Ze
divodem odbéra krve je zji&éni Downova syndromu. DalSim divodem tohoto

vySetieni je podle 136 (34,96%) odpovedi, zjisténi genetickych vad plodu. Ve 45

(11,57%) odpoveédich je jako duvod vySetieni uvedeno zjistovani roz&tépovych vad.
Ve 14 (3,60%)uvadéji Zeny jako duvod tohoto vySetteni zjidténi ristu plodu. Pouze
v 6 (1,54%) odpoveédi je jako divod vySetieni uvedeno zjisténi srdecni vady plodu.
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Vyhodnoceni polozky ¢.14: Amniocentéza (odbér plodové vody) je jednou

zmetod prenatalni diagnostiky. V jakém pripadé s mydlite, Ze se provadi?

Absolutni Kumulativni Relativni Kumulativni
Davod AMC o absolutni " relativni
cetnost « ¢etnost N
cetnost cetnost
VysSi vék rodicu 23 23 3,20% 3,20%
Pozitivni blo_chemlcky 329 352 45.82% 49.03%
screeing
UItrazvukem, zji§téné odchylky] 176 508 24.51% 73.54%
ve vyvoji plodu
Pfedchozi potrat/porod plodu 9 618 12 53% 86.07%
s vyvojovou vadou ' '
Vyskyt dédicného 100 718 13,93% | 100,00%
onemocnéni v rodiné
Jiné 0 718 0,00% 100,00%
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Graf ¢. 34
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Ze souboru 718 odpoveédi se ve 329 (45,82%) pripadech Zeny domnivaji, Ze
se AMC provadi v pripadé pozitivniho biochemického screeningu. Ve 176 (24,51%)
odpovedich je divodem provedeni AMC zjigténa odchylka ve vyvoji plodu. Vyskyt
dédicného onemocnéni v roding se jako davod k AMC objevuje ve 100 (13,93%)
odpoveédich. VySSi vék rodicu je uveden ve 23 (3,20%) odpovedich.
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Vyhodnoceni poloZzky ¢.15: Amniocentéza je vykon, ktery mohou doprovazet i

komplikace (mira komplikaci je velice nizk4, as 1%). Které komplikace to

mohou podle Va3eho nazoru byt?

Absolutni Kumulativni Relativni Kumulativni
Komplikace AMC o absolutni M relativni
Cetnost . ¢etnost N
Cetnost Cetnost
Infekce 88 88 12,75% 12,75%
Krvaceni 36 124 5,22% 17,97%
Odtok plodové vody 197 321 28,55% 46,52%
Potrat/pfed¢asny porod 369 690 53,48% 100,00%
Jiné 0 690 0,00% 100,00%
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V souboru 690 odpovedi je jako komplikace AMC v 369 (53,48%) pripadech
uveden potrat nebo pired¢asny porod. Odtok plodové vody, jako komplikace AMC, je
uveden ve 197 (28,55%) odpovédich. Vznik infekce, jako mozna komplikace AMC,
se objevila v 88 (12,75%) odpovédich. Ve 36 (5,22%) odpovédich, se jako
komplikace AM C objevuje krvéceni.
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Vyhodnoceni poloZky ¢.16: Byla u Vas provedena amniocentéza?

Absolutni Kumulativnf{ Relativni Kumulativni
Provedeni AMC o absolutni - relativni
¢etnost . ¢etnost o
¢etnost ¢etnost
Ano 46 46 8,71% 8,71%
Ne 214 260 40,53% 49,24%
Neodpovédeélo 268 528 50,76% 100,00%
Graf ¢. 37
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Graf ¢. 38
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Ze souboru 260 tehotnych Zen, byla u 46 (17,69%) provedena amniocentéza.

Zporng natuto otazku odpovédélo 214 (82,31%) Zen.

Byla jste seznamena s moznymi riziky vykonu?

Absolutni Kumulativni Relativni Kumulativni
Volné odpovédi o absolutni " relativni
¢etnost . ¢etnost h
¢etnost ¢etnost
Ano 46 46 100,00% 100,00%
Ne 0 46 0,00% 100,00%
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Graf ¢. 39
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Ze 46 Zen, které podstoupily amniocentézu, se viechny domnivaji, Ze byly

seznameny s moznymi riziky.
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Vyhodnoceni poloZky ¢. 17: Ultrazvukové vySetieni patii mezi nejcastéji
vyuZivané vySetfovaci metody prenatalni diagnostiky. Které vady mize podle
Vés odhalit?

Absolutni Kumulativni Relativni Kumulativni

UZV diagnostika . absolutni M relativni
cetnost « ¢etnost N

cetnost cetnost
Rozstépové vady 284 284 42,51% 42,51%
Defekty hlavicky,skeletu 108 392 16,17% 58,68%
Srde¢ni vady 276 668 41,32% 100,00%
Vady zazivaciho traktu 0 668 0,00% 100,00%
Cysty organu dutiny bfisni 0 668 0,00% 100,00%
Jiné 0 668 0,00% 100,00%
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Ze souboru 668 odpovédi je ve 284 (42,51%) pripadech uvedeno, Zze UZ
muaze odhalit roz&époveé vady plodu. Ve 276 (41,32%) odpovedich odhali UZ
srdecni vady plodu ave 108 (16,17%) odpovedich odhali UZ defekty hlavicky a
skeletu.
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Vyhodnoceni polozky ¢.18: Mydlite s, Ze jste byla o vySetirenich béhem

téhotenstvi dostate¢né informovana?

Absolutni Kumulativni Relativni Kumulativni
Informovanost - absolutni - relativni
¢etnost . Setnost .
¢etnost éetnost
Ano 356 356 67,42% 67,42%
Ne 38 394 7,20% 74,62%
Nevim 134 528 25,38% 100,00%
Graf ¢. 43
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Graf ¢. 44
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Z celkového poctu 519 tehotnych Zen, 356 (68,59%) odpovédélo, Ze bylo o
vySetienich béhem téhotenstvi dostatecné informovano. Na tuto otdzku 125
(24,08%) Zen odpoveédélo, Ze nevi, zda informace byly dostatujici a zdporné
odpovédélo 38 (7,32%) tédzanych Zen.
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9.2 Vyhodnoceni hypotéz

Hypotéza &.1: Zeny Zijici na vesnici, ziskavaji nejvice infor maci od
svého osetirujiciho lékaie v gynekologickeé ambulanci.

Absolutni Kumulativni Relativni Kumulativn]
Zdroj informaci o absolutni | " relativni
¢etnost o ¢etnost .
¢etnost ¢etnost
Lékar 118 118 23,14% | 23,14 %
Porodni asistentka 114 232 22,35% | 45,49 %
Literatura 86 318 16,86 % | 62,35%
Tisk 43 361 8,43 % 70,78 %
Internet 55 416 10,78% | 81,57 %
Kamaradka 2 418 0,39 % 81,96 %
Predchozi téhotenstvi 92 510 18,04 % | 100,00 %
Graf ¢. 1
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Graf ¢. 2

Relativni éetnost

18.04 %

23.14 % @ Lékar

B PA

O Literatura
O Tisk

MW Internet

0.39%

10.78 %

8.43 % 22.35% O Kamaradka

W Predchoz téhotenstvi

16.86 %

Z celkového poctu 528 dotézanych téhotnych Zen, jich na vesnici Zije 142
(26,89%). V té&o otazce mély Zeny moznost vybirat zvice variant. Z celkového
souboru 510 odpovedi se ve 118 (23,14%) pripadech jako informagni zdroj objevuje
oSetiujici 1ékar v gynekologické ambulanci. Ve 114 (22,35%) odpovédich, je jako
informagni zdroj uvedena porodni asistentka. ZkuSenosti z minulého téhotenstvi se
v odpovédich objevuji v 92 (18,04%) pripadech. Literaturu uvedlo jako zdroj
informaci 86 (16,86%) odpovedi. Internet jako informacni zdroj, je uveden v 55
(10,78%) odpovedich. Tisk jako zdroj informaci je uveden ve 43 (8,43%)
odpovedich. Kamaradku, jako zdroj informaci uvadi 2 (0,84%) odpovedi.

Hypotézu budeme testovat na 5% hladiné vyznamnosti. Kriticka hodnota
stetistiky je pro 6 stupnu volnosti 12,529. Hypotézu, Ze Zeny Zijici na vesnici maji
vétSinu informaci od svého oSettujiciho |ékare, zamitame.

Zavér: Zeny bydlici na vesnici, nemaji vétSinu informaci od svého oZetujiciho

|é&kare.
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Hypotéza €.2: Zeny, kteréjiz rodily, povazuji za nejéastéj s vysetiovaci metodu

prenatalni diagnostiky ultrazvukové vySetieni.

v .y , . [Kumulativni| . |Kumulativni|
Vysetrovam metOdy Ap solutni absolutni Rvelatlvnl relativni
¢etnost o ¢etnost .
¢etnost ¢etnost
uzv 134 134 31,90% | 31,90 %
Odbéry krve 86 220 20,48 % | 52,38 %
Odbéry plodové vody 1 221 0,24 % 52,62 %
VSechna vysetreni v 199 420 47,38 % | 100,00 %
téhotenstvi
Graf ¢. 3
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Graf ¢. 4
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Ze souboru 420 odpoveédi, se ve 199 (47,38%) pripadech jako nejcasté)si
vySetiovaci metoda prenatalni diagnostiky objevila veSkera vySetieni v téhotenstvi.
Ultrazvukové vySetieni se v daném souboru objevilo ve 134 (31,90%) odpovédich.
Odberi krve, jako metodou prenaténi diagnostiky, se tykalo 86 (20,48%) odpovedi.
Odber plodové vody byl zastoupen v 1 (0,24%) odpovedi.

Hypotézu, Ze za nej¢astéSi vySetfovaci metodu se povazuje UZ vySetieni,
mazeme s vyloucit, protoZze UZV je zastoupeno jen v 134 (31,90%) odpovédich a je
az nadruhém misté.

Zavér: Hypotézu, Ze UZ vySetieni je nejcastéjSi vySetrovaci metodou, muzeme

zamitnout.
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Hypotéza ¢.3: Prenatalni diagnostika je nej¢astéji spojovana s prenatalni péci
(vSechna vy&etieni, ktera se béhem téhotenstvi provadéji).

Absolutni Kumulativni Relativni Kumulativni
Duavody prenat. dg. . absolutni N relativni
cetnost « cetnost N
cetnost cetnost
ZjiStovani genetickych vad 135 135 20,12 % | 20,12 %
ZjiStovani Downova
142 277 21,16 % 41,28 %
syndromu
Vyvojem ditéte 20 297 2,98 % 44,26 %
uz 110 407 16,39 % | 60,66 %
Odbéry plodové vody 27 434 4,02 % 64,68 %
Odbéry krve 29 463 4,32 % 69,00 %
Vsechna vysetreni v 208 671 31,00 % | 100,00 %
téhotenstvi
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Graf ¢. 6
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V souboru 671 odpovédi se ve 208 (31,00%) piipadech objevila odpoved, ze
se prenatalni diagnostika zabyva veskerymi vySetienimi, ktera se provadéji
v gravidité. 142 (21,16%) odpovédi udava, Ze prenatadlni diagnostika zjituje
Downiv syndrom. Podle 135 (20,12%) odpoveédi se prenatalni diagnostika zabyva
zjiStovanim genetickych vad, vell0 (16,39%) odpovédich se prenatalni diagnostika
zabyva ultrazvukovym vySetfenim. Ve 29 (4,32%) odpovédich se prenaténi
diagnostika zabyvéa odbéry krve a ve 27 (4,02%) odpovédich odbérem plodové vody.
Odpoved, Ze se prenatdni diagnostika zabyva vyvojem ditéte se objevila ve 20
(2,98%) pripadech.

Zavér: Hypotézu, Ze prenatdni diagnostika je nejcastéji spojovana
s prenatalni péci, potvrzujeme.
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Hypotéza &.4: Vyskyt zavazného dédiéného onemocnéni v roding, je

povaZovan za hlavni divod prenatalni diagnostiky.

. |Kumulativnt| .. |Kumulativni|
Absolutni .| Relativni N
o absolutni N relativni
¢etnost o ¢etnost .
¢etnost ¢etnost
PloSné, vsem téhotnym 86 86 11,54 % | 11,54 %
zenam
Zenam starsim 35 let 135 221 18,12% | 29,66 %
Otec ditéte je starsi jak 50 let 0 221 0,00 % 29,66 %
Predchazejlgl potrat plodu s 145 366 10,46 % | 49,13 %
Vrozenou vyvojovou vadou
Predchazejlgl p_orod ditéte s 142 508 19,06 % | 68,19 %
Vrozenou vyvojovou vadou
Zavazné dedlcne (v)nemocnenl 237 745 31.81% | 100,00 %
v rodiné
Jiny 0 745 0,00 % | 100,00 %
Graf ¢. 7
Absolutni éetnost

86

135

@ PloSné, vS8em téhotnym
zenam
W Zenam star$im 35 let

O Otec ditéte je starSijak 50 let

O Predchazejici potrat plodu s
vrozenou whwojovou vadou

W Pfedchéazejici porod ditéte s
vrozenou whwojovou vadou

@ Zavazné dédicné onemocnéni
vrodiné

mJiny

-108-




Graf ¢. 8

Relativni éetnost

OPloSné, vSem téhotnym Zzenam

0.00 % 5
© 1154 % B Zenam starsim 35 let

31.81% 0O Otec ditéte je starsi jak 50 let

18.12 %

O Pfedchazejici potrat plodu s
vrozenou vyvojovou vadou

0.00 % B Predchazejici porod ditéte s
vrozenou vyvojovou vadou

O Zavazné dédicné onemocnéni
v rodiné

B Jiny

Ze souboru 745 odpovedi je ve 237 (31,81%) pripadech uvedeno, Ze se
prenatélni diagnostika provadi pii zavazném dédiéném onemocnéni v rodiné. Ve 145
(19,46%) odpovedich se uvadi, Zze se prenatalni diagnostika provédi, pokud Zena
potratila plod svrozenou vyvojovou vadou. Ve 142 (19,06%) odpovédich je
duvodem k vySetieni piedchozi porod ditéte s vrozenou vyvojovou vadou. Vék Zeny
nad 35 let jako duavod k prenatélni diagnostice se objevil ve 135 (18,12%)
odpovédich. V 86 (11,54%) odpovédich je uvedeno, Ze se prenatdni diagnostika
provadi plosné vSem Zenam. Jako divod prenatalni diagnostiky se v Zadné odpovédi
neobjevil vek otec ditéte nad 50 let.

Zavér: Hypotézu, Ze za hlavni divod provedeni vySetieni v rdmci prenatélni
diagnostiky je povaZzovan vyskyt zévazného dédicného onemocnéni v roding,

potvrzujeme.
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9.3 Diskuse
Z celého empirického Setieni vyplyva, Ze tehotné Zeny jsou o prenaténi diagnostice
dogtatecné informovany.

Kazda budouci matka ma tendenci zjistovat si informace o tom co pravé
proziva. Dobra informovanost prispivad ke spokojenosti Zen béhem téhotenstvi a
dodava jim tolik potiebny klid pro jeho bezproblémovy prabéh. Nejvice informaci
ziskavaji Zzeny v prenatalnich poradnach od Iékare a porodni asistentky. Toto zji&téni
je velice pozitivni a potvrzuje to moji domnénku, Ze komunikace s téhotnou Zenou
v prenatdni ambulanci je nezastupitelna. Informaéni zdroje se nijak nelisi u Zen
Zijicich ve m¢sté a navenkove.

Béhem tehotenstvi je Zena vystavena riznym druham vySetrovacich metod,
které maji zabezpecit zdarny vyvoj plodu. Ultrazvukové vySetieni je povaZzovano za
soucést prenatdni diagnostiky ve 47,73%. Hypotéza ¢. 2, kterd se také zabyva
ultrazvukovym vySetienim, se nepotvrdila. Zeny, které jiz rodily, povazuji za
prenatdlni diagnostiku veskerd vySetfeni v dobé téhotenstvi. Tuto domnénku
potvrzuje hypotéza ¢. 3, Ze prenatéini diagnostika je nej¢astéji spojovana s prenatani
PECi.

Za hlavni duvod vySetieni vrédmci prenatalni diagnostiky povazuji Zeny
vyskyt zavaZzného dédicného onemocnéni v roding. Tato hypotéza se pIn¢ potvrdila
Z Setieni déle vyplyva, Ze vék Zeny nad 35 let neni povaZovan za podstatny pro
provedeni vySetieni. Za davod vySetieni v rdmci prenatalni diagnostiky neni viibec

povaZovan vek otce nad 50 let. Tato moZnost nebyla uvedena ani v jednom piipadé.
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10 Zavér

Hlavnim cilem této préace bylo zjistit Uroven informovanosti Zen o prenatalni
diagnostice. Vychézela jsem z predpokladu, Ze Zeny dnes chtéji byt informovany o
priabéhu téhotenstvi, ale Ze také maji obavy o zdarny prab¢h téhotenstvi a vyvoj
ditéte. Tehotenstvi je velmi krésnym, ale i sloZitym obdobim v Zivoté Zeny. Provazeji
ho vétSi obavy o proto i vétsi touha po informacich. Dle mého nazoru je Uroven
informovanosti Zen o prenatdni diagnostice na velmi dobré drovni. Existuje velmi
mnoho informacnich zdroja, které mohou Zeny vyuZit. Je pozitivni, Ze nejvice
informaci maji z prenatalnich poraden. VétSina Zen se sama aktivné zabyva svym
teéhotenstvim a proto ¢erpaji dalSi informace z dostupnych zdroju. Literatura, casopisy
ahlavn¢ internet nabizeji velkou Skalu informaci a poznatki o prenatélni diagnostice.

Pt zpracovani empirické ¢asti prace se mi potvrdil predpoklad, Ze Zeny chtéji
byt o prenatalni diagnostice informovany a Ze samy aktivné informace vyhledavaji.
Setieni prokézalo, ze informace, které se k Zenam v dnedni dob¢ dostavaji, jsou
dogtatecné.

V soucasnosti preferujeme aktivni pristup ke zdravi a tedy i k obdobi
téhotenstvi. Zalezi na kazdé Zeng, které informa¢ni zdroje zvoli, jak je ochotna jich
vyuZzit akolik informaci ziska
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PRILOHY



Priloha 1

Zasady pro kombinovany screening sératéhotnych vell.

trimestru
(prevzato H§ek,Z. Z&klady prenatdni diagnostiky, str.52)

Tab. ¢. 1

1 Odbér séra v 16. Tydnu.

2 Urcit pfesné gestacni stafi pomoci ultrazvuku.

3 Referenéni diagnosticka laboratof musi mit provéfené normy, vyjadiené v
MoM.
Zaznamenat: vék, rasa, hmotnost, koufeni, datum poslednich menses,

4  |diabetes, vyskyt déti v predchozich graviditach s poruchami uzavéru CNS
a/nebo s chromozomalné podminénymi VVV.

5 Korekce (pocitacovymi programy) na vék, koufeni a dalSi rizikové faktory.
PFredchozi porod ditéte s chromozomalnimi aberacemi ¢€i s poruchou uzavéru

6 |CNS je uz indikaci k amniocentéze bez nutnosti pfedchoziho biochemického
vySetfeni séra.

7 U Zen starSich nez 35 let sreening nenahrazuje vékovou indikaci k
amniocentéze.
Abnormalni vysledek vyZzaduje okamzité provéreni gestaéniho stafri pomoci

8 |ultrazvuku, podrobné ultrazvukové vySetfeni a okamzité zaslani informaci
pFislusSnému lékafi.

9 |Abnormalni vysledek je okamZitou indikaci k amniocentéze.

10 Vysledky je nutno okamzité konzultovat se specializovanymi pracovniky
genetického oddéleni.

11 VSechny zeny s odchylnymi vysledky musi projit specializovanym genetickym
poradenstvim

Teratogenni U€inek infekci (11)

Tab.¢.2

Typy infekce

Typ vrozené vyvojové vady

Rubeolla

katarakta, hluchota, VCC, mikrocefalie, mentalni
retardace, infekce v 1. Mésici - 60% riziko, ve 2. Mésici
- 25% riziko

mikrocefalie, chorioretinitida, hepatosplenomegalie,

cytomegalovirus

hluchota, mozkova obrna, riziko pro zdravotnické
pracovniky profesionalné zvySené

Varicela zoster

mikrocefalie, choriorenitis, defekty kon&etin, mentalni
retardace, katarakta, mikrocefalie

Parvovirus B-19

hydrops plodu, téZzka anémie, selhani srdce, smrt plodu

Virus hepatitidy

biliarni atrézie, poSkozeni jater, riziko pozdéjsi
chronické hepatitidy

Virus HIV

imunodeficience, lehka dysmorfie

Virus chfipky

riziko poruch uzdvéru CNS

Virus Coxsackie

fetalni pankarditida, meningoencefalitida

Mykoplazma

riziko nedonoseni a IUGR

Lues

poruchy vyvoje zub(, hydrops plodu, IUGR,
chorioretinitida

Toxoplazméza

40% riziko pro plod, hydrocefalie, mikrocafalie,
chorioretinitida, kalcifikace mozku, slepota, postizeni
duSevniho vyvoje

Malarie

IUGR




Priloha 2

Teratogenni U€inek chemickych latek a lékd (11)

Tab.8.3

Lék

Typ vrozené vyvojové vady

Prokazany u€inek

50% riziko u tézkych alkoholi¢ek, facialni dysmorfie,

Alkohol retardace rlstu mozku, mentalni opozdéni, VCC,
poruchy vyvoje kosti
\Warfarin chondrodysplasia punctata, riziko potratu

Retinoidy (analogy vitaminu A),
Izotretinoin, Etretinat, Vitamin A

VVVV podobné syndromu Di George (25%riziko. VVV
CNS, VCC, poruSen vyvoj kraniofacialnich struktur,
atrézie zvukovodu, VVV stfedniho ucha, aurikolo-okulo-
\vertebralni syndrom)

Aminopterin a methotrexat

VVV lebky a skeletu, anencefalie, facialni dysmorfie,
IUGR, opozdény rust, duSevni vyvoj je normalni

Kokain

specifické VVV kardiovaskularniho systému, 10x vyssi
riziko potratu z abrupce placenty, porencefalie, kozni
defekty, VVV urogenitalniho systému

Pravdépodobny G¢€inek

Fenytoin 6% riziko, VCC, poruhy uzavéru CNS, rozStépy patra

Trimetadion VCC,,V\,/V urogenitalniho systému, obodéi tvaru V,
mantalni retardace

\Valproat facialni dysmorfie, defekty CNS

Lithium \VVCC (Ebsteinova anomalie)

Mozny Ué€inek

Kortikosteroidy 1% riziko - roz&tép patra, atrofie ledvin

Androgeny maskulinizace (vétsi Klitoris, fuze labii, inhibice sestupu
délohy a pochvy k perineu)
virilizace, nejisté vyssi riziko VCC, defektd CNS,

Progesteron

redukénich vad kongetin, atrézie jicnu

Dietylstilbestrol

riziko adenokarcinomu pochvy, poruchy reprodukce,
hypoplazie uteru, vejcovodu, u chlapct hypospadie,
kryptorchismus, hypoplazie testes, oligospermie

Jodidy

velka struma, polyhydramnion

Inhobitory enzymu konvertujicich
angiotenzin

hypoplazie lebky, dysgeneze ledvinovych tubuld

Amfetaminy VVCC, exencefaliem atrézie zZlu€ovych cest
d-penicilinamin vrozené vyvojové vady CNS

Diazepam rozstép rtu a patra

U€inek neni vylouéen

Bendectin defekty koncetin, pylorostendza, brani¢ni hernie
Chlordizepoxid VVV CNS

Klomifen Downlv syndrom, VVV CNS

Haloperidol redukéni deformity koncetin

Menclizin rozStépy patra, defekty koncetin

Meprobamat \VCC

Salicylaty VCC, rozstépy, anencafalie, defekty koncetin
Spermicidy trizomie, hypospadie, redukéni defekty koncetin

Sulfonylurea

VCC, redukéni deformity koncetin




P¥iloha 3

Poruchy prenatélniho vyvoje provazené snizenim hladin AFP v séru téhotnych (11)
Tab.¢.4

trizomie 21, trizomie 18, trizomie 13, 47, XXX, 47,XXY,
Chromozomalni aberace u plodu [47,XYY, 45,X (i mozaikova forma), triploidie,
navyvazené chromozomalni aberace

zanik plodu (i resorpce plodu - blighten ovum), mola
Poruchy vyvoje plodu hydatisoda, kongenitalni diafragmaticka hernie*,
kongenitalni deficience AFP

Postizeni matky inzulin - dependentni diabetes mellitus, obezita

* - yyzaduje dalSi potvrzeni



Priloha 4
V aZené pani/sletno,
Dovolte, abych se na Vés obrétila s prosbou o vyplnéni tohoto dotazniku.

Jsem porodni asistentka a jsem studentkou Il. ro¢niku navazujiciho
magisterského studia o&etfovatelstvi na 1. LF UK. Udaje z tohoto dotazniku jsou
uréeny pro zpracovani mé diplomoveé prace, jejimz cilem je zjistit, jak jsou budouci
maminky informovany o prenatalni diagnostice.

Cestné prohladuji, ze informace ziskané pomoci tohoto dotazniku, jsou
anonymni, povazuji je za duveérné a budou pouZity pouze pro potieby mé diplomoveé
préce.

Velmi Vam dékuji za VasSi ochotu a Vas ¢as straveny pii vypliovani tohoto
dotazniku.

Bc. Jana Endlicherov, porodni asistentka

1. Kolik je Vam let?
aq 20améng

21-25

26-30

31-35

36 -40

40 avice

2 0 0 00

2. Jaké je VaSe nejvysSi dosazené vzdelani ?
q zakladni
a vyucena
a stiedni odborné bez maturity
q sttedni odborné s maturitou
a Stiedni s maturitou
a VySSi odborné
a Vvysokoskolské

3. Bydlisté :
g mMmésto
q vesnice

4.Toto tehotenstvi je Vase:
a prvni
q druhé
q tiei
a ctvrtéadalsi



5. Kolik méte déti?
q Zédné
aq Jedno
ag Dvé
q Tfiavice

6. Absolvovala jste v predchozim téhotenstvi vySetieni v rdmcei prenata ni
diagnostiky?

a Ano

a Ne
V piipadé kladné odpoveédi napiste jaka

7.T¢hotenskou poradnu navstévujete:
a naklinickém pracovi&i (napt. VFN Apolinétska, UPMD Podoli, FN Motol)
a Uuobvodniho gynekologa (stétni zdravotnické zatizeni, poliklinika)
a usoukromého gynekologa (nestatni zdravotnické zarizent)

8.Vite, ¢im se zabyva prenatéini diagnostika?
a Ano
a Ne

V pripadé kladné odpovédi prosim doplite:

9.Kde jste ziskala informace o prenaténi diagnostice? MoZnost vice odpovedi.
a Lékar v gynekologické ambulanci

Porodni asistentka v gynekologické ambulanci

Literatura

Casopisy, tisk

Internet

Kamaradka

ZkuSenost z predchoziho téhotenstvi

Jinak (doplnte):

20 00 00 0 Q0

10.V jakém pripad¢ si myslite, Ze se prenatalni diagnostika provéadi? Moznost vice
odpovedi.
a Plodné, véem tehotnym Zenam
Zenam starsim 35 let
Otec ditéte je starSi vice nez 50 let
Predchazejici potrat plodu s vrozenou vyvojovou vadou
Predchazejici porod ditéte s vrozenou vyvojovou vadou
Zavazné dédi¢né onemocnéni v roding
Jiny (dopliite):

2 0 0 000



11.Prenaténi diagnostika muZe podle VaSeho nézoru odhalit:
a Veskeré vyvojové vady
Defekty kozniho krytu (roz&épové vady)
Chromozomalni vady plodu ( Downtiv syndrom, Edwardsiv sy.)
Metabolické vady (napi. porucha metabolismu cholesterolu)
Srdecni vady plodu
Poruchy placenty
Jiné (doplnte):

20 0 00 0 Q0

12.B¢hem tehotenstvi absolvujete fadu vySetieni.Ktera z nich povazujete za soucast
prenatalni diagnostiky?
a UZV (ultrazvukoveé vySetient)
Biochemické metody (odbéry a vySetieni krve)
AMC (amniocentéza, odbér plodové vody)
Kordocentéza (odbér krve plodu)
Jiné (doplnte):

2 0 0 0

13.Vell.trimestru (13-24.tyden) teéhotenstvi, se odebird Zendm krev na AFP nebo tzv.
triple test. Vite k ¢emu tyto odbéry slouzi?

a Ano

a Ne
V pripadé kladné odpovédi prosim doplite:

14. AMC (amniocentéza, odbér plodoveé vody) je Setfovaci metoda prenatdni
diagnostiky. V jakém pripadé si myslite, Ze se provadi? MoZnost vice odpoveédi.
a VySSivek rodicu
Pozitivni biochemicky screening (AFP, triple test)
Ultrazvukem zji&téné odchylky ve vyvoji plodu
Predchozi potrat/porod plodu s vyvojovou vadou
Vyskyt dédicného onemocnéni v roding
a Jiné (doplite):
15. Amniocentéza je vykon, ktery mohou doprovézet i komplikace (mira komplikaci
je velice nizkd, asi 1%). Které to podle Vaseho ndzoru mohou byt? Moznost vice
odpovedi.
a Infekce
Krvaceni
Odtok plodové vody
Potrat/pred¢asny porod
Jiné (doplnte):

2 0 00

2 0 0 0



16. Bylau Vas provedena AMC?
a Ano
a Ne
Jestli-Ze ano,byla jste sezndmena s moZnymi riziky vykonu?
a Ano
a Ne

17. UZV (ultrazvukove vySetieni) patii mezi nejcastéji vyuzivane vysetrovaci
metody prenatalni diagnostiky. Které vady maze podle Vas odhalit? Moznost vice
odpovedi.
a Roz&époveé vady
Defekty hlavicky, skeletu
Srdecni vady
Vady zaZivaciho traktu
Cysty organa dutiny biisni
Jiné (doplnte):

2 0 0 00

18. Mysdlite si, Ze jste byla o vy3etienich béhem téhotenstvi dostatecné informovana?
a Ano
a Ne
a Nevim



