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ABSTRAKT

Prenatalni diagnostika se ubira nékolika sméry - vizualizaci
plodd a laboratorni biochemickou, cytogenetickou a
molekularné genetickou diagnostikou.

Zatimco vizualizace neznamena a priori pro téhotenstvi
primé riziko, nezpusobi zvySeni poctu komplikaci, u labora-
tornich vysetreni tomu tak vzdy neni. V poslednich letech je
snaha zavadét do klinické praxe neinvazivni postupy
testovani fetalni DNA z periferni krve matky. Doposud se ne-
jedna o testy diagnostické, v tomto sméru jsme odkazani na
invazivni postupy. Rizika, spojena s invazivnimi metodami
prenatalni diagnostiky, predstavuji limitaci jejich pouziti. Pro
provedeni invazivniho odbéru fetalniho materialu musi byt
vzdy dobre zvolena a spravné provedena indikace. V o-
pacném pripadé je riziko, spojené s timto postupem,
neodlvodnéné.

Mnozstvi potencialnich nechténych téhotenskych komplikaci
a ztrat, technicka a také ekonomicka narocnost invazivni
prenatalni diagnostiky vedou ke snaze vyhledavat potencialné
afektované jedince metodami skriningu a tim minimalizovat
nezadouci dopad invazivni diagnostiky na téhotenskou popu-
laci. Cim presnéjsi vyhledavaci kritéria jsou nalezena, tim
mensi bude pocet téhotnych, exponovanych invazivnimi
vykony.

Dalsi mozZnosti, jak snizit pocet nechténych komplikaci v sou-
vislosti s invazivnimi vykony, je zjednoduseni a zlepseni tech-
niky odbér( fetalnich vzork( v pribéhu gravidity.

V praci jsme se prioritné zabyvali dvéma oblastmi: zjisténi
vztahu mezi frakénim zkracenim levé a pravé komory a
chromozomalni vybavou plodu a zjisténim spolehlivosti nové
metody odbéru vody plodové a biopsie choria pomoci
vakuovych zkumavek.

Prokazali jsme, ze vysetfeni funkénich parametrd fetalniho
srdce jiz na konci |. trimestru je nejen proveditelné, ale ze
je mozné timto vysetfenim odlisit plody aneuploidni od plodu
s normalnim karyotypem. Nalezli jsme rozdil v hodnotach
frakéniho zkraceni u plodi euploidnich a aneuploidnich. Nase



méreni dale naznacuji, ze pravdépodobnou etiologii vyskytu
trikuspidalni regurgitace v prvém trimestru bude zveétseni
prave komory.

Ve druhé ¢asti prace jsme prokazali, ze nami navrzena meto-
da odbéru vody plodove a biopsie choria pomoci vakuovych
zkumavek je spolehliva a bezpecna.

Klicova slova: prenatalni diagnostika, ultrazvuk, frak¢ni
zkraceni, aneuploidie, invazivni diagnostika, aminocentéza,
biopsie choria



ABSTRACT

Prenatal diagnostics is headed in several directions - towards
visualization of fetuses and biochemical, cytogenetic and
molecular genetic diagnostics in laboratories.

Whereas visualization of fetuses does not a priori represent
any direct risk for pregnancy and does not increase the num-
ber of potential pregnancy complications, this is not always
the case with the laboratory testing. There are known risks
connected with invasive methods of prenatal diagnostics.

The number of potential unintentional pregnancy complica-
tions and losses as well as the technical and economic as-
pects of invasive prenatal diagnostics lead to attempts of
identifying ways of detecting any potentially affected indi-
viduals by screening methods, thus minimizing the undesir-
able impact of invasive diagnostics on the pregnant popula-
tion. The more precise the selective criteria, the lesser the
number of pregnant women exposed to invasive exams.

Another way of decreasing the number of unintentional com-
plications in relation to invasive diagnostics is to simplify and
improve the fetal samples harvesting methods during preg-
nancy.

The work primarily focused on two areas: Determination of
the relation between fraction shortening of the left and right
ventricles and a fetal chromosomal complement, and verifi-
cation of reliability of a new method of amniotic fluid and
chorion villus sampling using new vacuum tubes.

We have confirmed that it is possible to routinely measure
functional parameters of the fetal heart as early as towards
the end of the first trimester of pregnancy and that the mea-
suring results may be used to distinguish between the aneu-
ploid fetuses and the fetuses with normal karyotype. We
have identified differences in fraction shortening values in
euploid and aneuploid fetuses. Our measuring further sug-
gests that potential etiology of tricuspid regurgitation in the
first trimester of pregnancy is an enlarged right ventricle.

In the second part of the work, we have proved that the



method of harvesting samples of amniotic fluid and perform-
ing chorion villus sampling, using vacuum tubes developed by
us, is reliable and safe.

Keywords: prenatal diagnostics, ultrasound, fraction short-
ening, aneuploidy, invasive diagnostics, amniocentesis, chori-
onic villus sampling



1.0vOD

Pokroky v ultrazvukové diagnostice, zejména zlepseni
rozliSovaci schopnosti ultrazvukovych pristroju v poslednich
15 letech umoznily zlepseni vizualizace plodu jiz na konci
prvého trimestru. Embryology po-psany vyvoj embrya a plodu
byl potvrzen sono-embryologickymi studiemi (1, 2, 3, 4).

Lze predpokladat, ze zdrava embrya a do urcité miry i plody
stejného stari jsou v urcitém rozmezi stejné velika a jsou si
navzajem vyvojové podobna. Zakladni podminkou je normalni
ovulace, oplodnéni a nidace.

Oproti tomu lze predpokladat, ze embrya ci plody, které
vykazuji abnormalni znaky (velikost, podobu nebo napriklad
odlisné hemodynamické parametry cirkulace) jsou nositeli
vrozené vyvojové vady.

Jednou z nejcastéji se vyskytujicich vrozenych vyvojovych
vad a zaroven nejcastéjsi vrozenou pricinou mentalni retar-
dace (incidence 1 na 500 - 1000 zivé narozenych) je trizomie
21. chromozomu (Downtv syndrom - DS). DS patfi do skupiny
tzv. aneuploidii - tedy stavu, kdy pocet chromozomu v jadre
neodpovida normalnimu poctu pro dany zivocisny druh.
Vzhledem k cetnosti vyskytu a znamym, statisticky
propracovanym zavislostem vyskytu DS na véku matky a
dalSich parametrech (biochemickych, sonomorfologickych) je
obvykle uvadén jako modelova vada. Proto je také skrining
aneuploidii v téhotenstvi zjednodusené oznacovan jako
skrining DS.

Diagnostika DS se opira vzdy o prikaz tretiho, nadpocetného
21. chromozomu v bunkach vySetfovaného jedince. Tento
prikaz je v soucasné dobé mozny bud pomoci DNA analyzy,
nebo vysetrenim karyotypu plodu. K laboratornimu vysetreni
je treba ziskat material, ktery pochazi z produktu poceti, z
plodového vejce. V praxi se jedna o vzorek choriové tkané ci
vody plodové (vyjimecné fetalni krve). Tento material lze
ziskat bud’ biopsii choria nebo punkci amnia ¢i punkci pu-
pecniku plodu. Uvedené vykony jsou provazeny asi 0,5-1%
rizikem komplikaci, vCetné nechténé ztraty téhotenstvi (5, 6,
7, 8).



Mnozstvi potencialnich nechténych téhotenskych komplikaci
a ztrat, technicka a také ekonomicka narocnost invazivni
prenatalni diagnostiky vedou ke snaze vyhledavat potencialné
afektované jedince metodami skriningu a tim minimalizovat
nezadouci dopad invazivni diagnostiky na téhotenskou
populaci.

2. HYPOTEZA A CiL PRACE

V praci jsem se zabyval dvéma oblastmi:
A. zjisténim vztahu mezi frakénim zkracenim levé a
pravé komory a chromozomalni vybavou plodu

B. zjisténim spolehlivosti nové metody odbéru vody
plodové a biopsie choria pomoci vakuovych zku-
mavek.

A. Cilem prvni a zakladni casti prace bylo zjisténi vztahu
mezi frakénim zkracenim levé a pravé komory a
chromozomalni vybavou plodu pri ultrazvukovém
vySetreni plodu na konci I. trimestru. Polozili jsme si tyto
otazky:

1. zda lze nejen mérit, ale i hodnotit obvyklé hemody-
namické parametry - frakcni zkraceni levé a pravé ko-
mory - jiz na konci prvého trimestru.

2. zda jsou v téchto parametrech statisticky signifikantni
rozdily mezi populaci plodu euploidnich a aneuploidnich

3. jaky je vztah mezi frakénim zkracenim levé a pravé
komory a fenoménem zpétného toku na trojcipé chlopni.

B. Navazujici ¢ast prace se zabyva otazkami kolem zlepseni
a zjednoduseni invazivnich prenatalnich vykonud - odbéru
vody plodové a biopsie choria, zakladnich diagnostickych
metod pri stanoveni fetalniho karyotypu. Cilem této
Casti prace bylo zjistit spolehlivost nové metody odbéru
vody plodové a biopsie choria pomoci nami navrzené
modifikace za pouziti vakuovych odbérovych systému.



3. MATERIAL A METODIKA

3.1 Méreni frakéniho zkraceni srdec¢nich komor v prvém
trimestru gravidity

V obdobi mezi CRL 45 - 84mm byla mérena hodnota frakcniho
zkraceni LV a RV u plodd s neznamym karyotypem, bez
viditelné srdecni vady. Cilem této studie bylo porovnani
hodnot pravostranného a levostranného frakéniho zkraceni
srde¢nich komor u plodd s pro-kazanou trizomii 21.
chromozomu s plody ostatnimi. Dale bylo porovnavano
mérfeni pravostranného frakéniho zkraceni u plodd s
normalnim vysledkem kontingenéniho testu, bez zvyseného
rizika aneuploidie, bez evidence srdec¢ni vady s
detekovatelnou a bez detekovatelné trikuspidalni
regurgitace.

Ultrazvukové méreni bylo provadéno v ramci kontingencniho
testu v prvém trimestru, nebo pred provedenim biopsie cho-
ria (CVS). U kazdého plodu bylo také provedeno standardni
méreni CRL diametru. V dobé pofizovani zaznami M-mode
nebyl znam karyotyp ploda.

Techniky méreni frakcniho zkraceni v pravé (SFRV) a levé
(SFLV) komore jsou identické. Méreni bylo provadéno v jedné
ze dvou zobrazovacich rovin - bud'to ve ¢tyrdutinové projek-
ci, pricemz komorové septum bylo zobrazeno kolmo na
prabéh akustického signalu nebo v roviné kratké osy srdecni,
v fezu pres obé komory ve vysi atrioventrikularnich chlopni.
Obraz srdce byl zvétsen tak, aby zabiral zhruba % plochy
obrazu. Rovina méreni M-mode byla vedena kolmo na ko-
morové septum, tésné pod Urovni A-V chlopni. Pro toto
méreni byla pouzita 7 MHz abdominalni konvexni sonda [M7C,
Vivid7 Dimension, Logic 9(GE)]. Méreni provadél jeden opera-
tor (M.B.). Kazdé méreni bylo elektronicky archivovano.
Vysetreni sonoanatomie srdce plodu bylo standardni soucasti
celého vysetrovaciho algoritmu.

Ze zaznamenaného M-mode obrazu byly zméreny hodnoty
maximalniho diastolického rozméru levé (LVDD) a pravé
(RVDD) komory a minimalniho systolického rozméru levé
(LVSD) a pravé (RVSD) komory ve stejném srdecnim cyklu.
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Hodnota SF je vypoctena jako pomérné zkraceni podle vzorce
- [(VDD-VSD)/VDD]*100.

3.2 Odbéry fetalnich vzorkl (biopsie choria - CVS, amnio-
centéza - AMC) pomoci vakuovych zkumavek

Odbéry vody plodové a biopsie choria se obvykle provadéji
pomoci jehly a injekcni strikacky, kterou operatér
mechanicky generuje aspiracni podtlak. Tato technika ma dvé
nevyhody. Operatér drzi v jedné ruce ultrazvukovou sondu a
druhou rukou manipuluje s odbérovou jehlou a zaroven
obsluhuje injekéni aspiracni strikacku. Aspiraci muze
provadét i asistence. Kazdopadné se jedna o technicky
pomérné narocCny vykon, v pripadé asistence pak
jednoznacné interferuji pohyby asistenta a operatéra. Muze
tedy dojit k nezadoucim pohybim odbérové jehly. Dalsi
potencialni riziko tohoto systému je moznost kontaminace
vzorku, ktery je bezprostredné po odbéru z aspiracni injekcni
stfikacky rozdélovan do dvou transportnich nadob. Tedy - v
pribéhu aspirace je vykon znesnadnén nutnosti
mechanického vytvareni podtlaku operatérem ci asistentem a
nasledné mdlze byt vzorek kontaminovan béhem otevrené
manipulace mimo laborator. Oba tyto rizikové faktory hraji
roli, pokud jde o rizika komplikaci invazivni prenatalni
diagnostiky.

Pouziti podtlakovych aspiracnich zkumavek eliminuje obé
tato potencialni rizika. Podtlak je generovan
»automaticky” (v odbérovych zkumavkach je definovany
podtlak) a cely odbérovy systém je uzavreny, prakticky bez
rizika kontaminace vzorku.

Odbérovy systém se sestava ze standardni odbérové jehly,
jednorazového drzaku a adaptéru vacutainer/luer (Becton
Dickinson No 364815 a No 36730) a z prislusné vakuové
zkumavky. Pro odbér vody plodové se pouzivaji sklenéné
zkumavky bez aditiva (Becton Dickinson No 368430), pro
odbér choriovych klkG zkumavky s pri-danym natrium
heparinem (Becton Dickinson No 368480).
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Po zavedeni jehly je na jeji konus nasazen adaptér s dr-
zakem a nasledné odbérova zkumavka. Dalsi manipulace
stran asistence jiz neni nutna.

V pripadé odbéru vody plodové se pouziji obvykle dvé aspi-
racni zkumavky, které slouzi zaroven jak pro odbér, tak pro
transport odebraného vzorku do laboratore.

Pro odbér choriové tkané zavadime jehlu transabdominalné
do dutiny délozni v podélné ose do vrstvy choriové tkané,
aniz bychom narusili kontinuitu amnia. Po zavedeni jehly
maximalné distalné asistence odstrani z jehly mandrén,
nasadi adaptér s drzakem a odbérovou zkumavku. Zkumavka
vytvari kontinualni definovany podtlak. Poté operatér pomalu
odbérovou jehlu s celym odbérovym systémem vyjme.
Nasledné je odbérova jehla zavedena do zkumavky pres
gumovy uzavér a operatér instiluje 2ml kultivacniho ¢i
transportniho media.

4. VYSLEDKY

4.1 Frakcni zkraceni srde¢nich komor plodu v prvém
trimestru gravidity

V roce 2008 - 2009 jsme vysetrili 58 jednocetnych gravidit.
Ve dvou pripadech se nepodarilo ziskat odpovidajici zo-
brazeni. Z 56 ziskanych a hodnocenych méreni byla u 7 ploda
prokazana trizomie 21. chromozomu, 49 plodu bylo chromo-
zomalné normalnich. Hodnoty SFLV u euploidnich plodd byly
statisticky signifikantné nizsi, nez u plodd s trizomii 21: 38,00
(95% Cl. 33,72-42,27) versus 52,07 (43,72-56,13) (p < 0,05).
Statisticky signifikantni rozdil mezi témito dvéma skupinami
byl zjistén také pro hodnoty Sijového projasnéni (NT): 1,78
(95% Cl: 1,08-2,48) pro euploidni plody versus 5,06 (95% Cl:
3,61-6,71) pro plody s trizomii 21 (p < 0,05). Mezi obéma
skupinami nebyly nalezeny statisticky signifikantni rozdily pro
hodnoty CRL [euploidni: 66,81 mm (95% Cl: 58,28-75,35 mm)
versus trizomie 21: 74,68 mm [95% Cl: 65,23-79,59 mm
(p=0,05)], LVDD [euploidni: 3,35 mm (95% Cl: 2,67-4,03 mm)
versus trizomie 21: 3,66 mm (95% Cl: 2,69-4,06 mm)
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(p=0,19)], a LVSD [euploidni: 2,09 mm (95% Cl: 1,58-2,60 mm)
versus trizomie 21: 1,78 mm (95% CI: 1,17-2,20 mm)
(p=0,28)]. Z 28 pripadu, u kterych byla sledovana délka casu
pro zméreni SFLV, bylo u dvou pfipadll (7,14 %) potfeba méné
nez 60s, u 22 pripadl (78,57 %) trvalo méreni od 60 do 120s a
ve dvou pripadech (7,14 %) bylo potreba 240s. Ve dvou zbyva-
jicich pripadech (7,14%) se ani po dlouhé dobé nepodarilo
ziskat uspokojivy M-mode obraz.

Dale bylo zhodnoceno 62 méreni, provedenych v obdobi
9/2008 - 2/2010. Tento soubor obsahuje také 58 méreni z
predchozi casti studie. U 4 vysetfeni nebylo mozné dalsi
méreni provést. Ve skupiné hodnocenych 58 plodl byla u 9
plodu diagnostikovana trizomie 21. chromozomu. Porovnanim
téchto dvou skupin byly zjistény signifikantné vyssi hodnoty
SFRV u plodd s trizomii 21 (pramér: 48,6 mm; rozsah hodnot:
36-56,25 mm) oproti plodim euploidnim (pramér: 34,11 mm;
rozsah hodnot: 22,73-43,48 mm) (p < 0,0001) Analogicky pro
median: 50,0 u plodd s trizomii 21. chromozomu, respektive
34,6 u plodli euploidnich. Statisticky signifikantni rozdil byl
nalezen také v hodnotach NT: vyssi hodnoty u plod( tri-
zomickych (prdmér: 5,36 mm; rozsah hodnot: 3,2-8,9mm) v
porovnani s plody euploidnimi (primér: 1,78mm; rozsah hod-
not: 1,2-6,1mm) (p < 0,0001). Také hodnoty CRL byly u plod(
trizomickych mirné zvysené (primér 72,9 mm; rozsah hod-
not: 61-80 mm) oproti skupiné plodi euploidnich (pramér:
66,8 mm; rozsah hodnot: 45,2-83,1 mm) (p=0,041). V obou
skupinach nebyly nalezeny statisticky signifikantni rozdily pro
hodnoty RVSD (pramér: 1,56 mm; rozsah hodnot: 1,2-2,3 mm
u plodu trizomickych oproti primérnym hodnotam: 1,67 mm;
rozsah hodnot: 1,3-2,4 mm ve skupiné plodd euploidnich)
(p=0,17). Avsak pro hodnoty RVDD byl nalezen statisticky sig-
nifikantni rozdil mezi jednotlivymi skupinami. U plodu s
prokazanou trizomii 21. chromozomu byly hodnoty RVDD vyssi
(prdmér: 3,08 mm; rozsah: 2,2-4,7 mm) nez u plodud euploid-
nich (pramér: 2,54; rozsah hodnot: 1,9-3,6 mm) (p=0,03).

V dalsi casti studie bylo hodnoceno celkem 69 téhotnych.
Plody byly rozdéleny do dvou skupin: skupina bez evidence
trikuspidalni regurgitace (TCR [-]) (n=44) a skupina, kde byla
trikuspidalni regurgitace pritomna (TCR [+]) (n=25). Mezi
obéma skupinami nebyly signifikantni rozdily, pokud jde o
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matersky vék (TCR [-]: pramér 31,39 let (rozsah hodnot:
21-39); TCR [+]: primér 31,96 let (rozsah hodnot: 25-43)
(p=0,84)), hodnoty CRL (TCR [-]: pramér 71,13 mm (rozsah
hodnot: 58,0-84,1); TCR [+]: primér 61,97 mm (rozsah hod-
not: 49,2-82,3) (p=0,56)).

Hodnoty RVDD pro skupinu TCR [-] byly: (pramér 2,73mm;
rozsah hodnot 1,7-3,7 mm), pro skupinu TCR [+] (prdmér
2,95mm; rozsah hodnot 2,2-4,4mm). Hodnoty RVSD ve
skupiné TCR [-]: (pramér 1,75mm; rozsah hodnot
1,0-2,4mm). RVSD ve skupiné TCR [+]: (primér 1,88mm:;
rozsah hodnot 1,2-2,9mm). Hodnoty RVDD a RVSD rostou
linearné ve vztahu ke gestacnimu stari v obou skupinach:
RVDD (r=0,37) RVSD (r=0,36) pro skupinu TCR [-]; RVDD
(r=0,21) RVSD (r=0,20) pro skupinu TCR [+]. Regresni krivka
vztahu RVDD na gestacnim stari je pro skupinu TCR [-]
charakterizovana rovnici y=x(0,047)-0,59. Regresni krivka
vztahu RVSD ke gestacnimu stari pro skupinu TCR [-] je
y=x(0,03)-0,41. Vypoctena stredni odchylka RVDD pro TCR [-]
je 0,013mm (prumér: -0,98-0,8) a 0,29mm (prumeér:
-0,61-1,94) pro skupinu TCR [+], coz je statisticky sig-
nifikantné vyssi hodnota (p<0,05). Vypoctena stredni odchyl-
ka RSVD je 0,035mm (pramér: -0,67-0,67) pro skupinu TCR [-]
a 0,17mm (pramér: -0.35-0.88) pro skupinu TCR [+]. Rozdilna
regrese naznacuje moznost odliSného trendu ve vyvoji RVSD
pro obé skupiny (vyssi pro TCR [+]), avsak statisticky rozdil je
maly (p=0,13).

Stredni hodnota SFRV pro skupinu TCR [-] je v nasem souboru
36,07 (pramér: 30,00-41,94) a 36,35 (prumér: 20,00-52,00)
pro skupinu TCR [+]. Hodnoty SFRV nevykazuji zavislost na
gestacnim stari: (TCR [-]: r=0,001; TCR [+]: r=0,01). Hodnoty
SFRV jsou v obou skupinach obdobné (p=0,84).

Hodnoty NT naméfené v obou skupinach jsou: (pramér
1,98mm; rozsah hodnot 1,4-3,2) pro TCR [-] a (2,02mm;
rozsah hodnot 12-2,9) pro TCR [+]. Hodnota NT roste s ges-
tac¢nim starim (TCR [-]: r=0,28; TCR [+]: r=0,30). Mezi obéma
skupinami nejsou v téchto parametrech statisticky sig-
nifikantni rozdily (p=0,41).
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4.2 Invazivni odbéry vakuovymi zkumavkami

Navrhli jsme, opublikovali a zavedli do praxe komfortnéjsi
zplsob transabdominalniho odbéru choria a vody plodové.
Opublikovali jsme 377 odbéri s naslednym vySetfenim vzorku
choria a 1219 odbérid vody plodové. V soucasné dobé
pouzivame nadale pouze tento typ uzavienych odbérovych
systémU. Fakticky pocet v praxi provedenych odbér( je tedy
nasobné vyssi. Publikovana data jsou nadale pruabézné
ovérovana a potvrzovana v klinické praxi. Jedna z nespornych
vyhod tohoto systému je signifikantné kratsi interval uceni.
Vyhody pouzivani vakuovych zkumavek pfi odbérech vzorkd
v ramci invazivni prenatalni diagnostiky byly ovéreny v praxi
a publikovany, jako jakysi ,vedlejsi produkt® této prace se
zavérem, Zze spolu se zvysenim pohodli operatéra, a
v konecném duisledku i pacientky, je jejich nejvyznamnéjsim
prinosem a neoddiskutovatelnou vyhodou uzavrenost celého
procesu, diky které lze zabranit mozné kontaminaci vzorka
béhem odbérd a manipulace mimo laboratorni prostredi. Za-
znamenali jsme také neobvykle malé mnozZstvi komplikaci a
to jak na strané téhotnych, tak i v prabéhu zpracovavani
odebranych vzorkd v jednotlivych laboratorich.

5. DISKUZE

| kdyz frekvence invazivnich vykon( stale klesa a jejich
spektrum se postupné méni, zustava invazivni diagnostika
nadale jedinou spolehlivou metodou prenatalni diagnostiky
aneuploidii.

Mnozstvi komplikaci, které jsou zaznamenany v souvislosti s
invazivni prenatalni diagnostikou zavisi jednak na erudici
operatéra, a jednak na mnoZstvi provedenych vykonu. Cesta
ke snizeni nechténych téhotenskych ztrat je tedy dvoji -
jednak zpresnéni skriningovych metod, kterého disledkem je
snizeni poctu invazivnich vykonl a jednak zlepseni techniky
provadéni invazivnich vykonud, cehoz dusledkem je mensi
interindividualni odchylka a kratsi vyukovy interval. Zvyseni
komfortu operatéra obecné vede obvykle k lepsim operacnim
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vysledkim a nezridka byva i vyznamnym zlepsenim komfortu
pro pacienta.

Predpokladem je, ze snizeni miry falesné pozitivity, teoret-
icky pod 0,1 a nasledné zvyseni detekcniho potencialu nad
0,99 by mohlo potencial skriningu srovnat s potencialem di-
agnostiky. Pritom v tomto ohledu je jedna z priorit snizeni
poCtu invazivnich prenatalnich vykond na minimum. Tyto
vykony sebou nesou riziko pro graviditu, jsou spojeny s
moznosti ztraty téhotenstvi (kolem 0,5%) (5, 6, 7, 8).
pravdépodobné i diagnostiky aneuploidii presune do oblasti
neinvazivniho testovani fetalni DNA z periferni krve matky,
nelze dnes odhadnout. V soucasné dobé nelze tyto postupy
pro jejich senzitivitu, specifitu a zejména znamou a
publikovanou mozZnost falesné negativity, povaZovat za
diagnostické (9, 10, 11).

6. ZAVER

A. V prvni a zakladni casti prace jsme se zabyvali
vztahem mezi frakénim zkracenim levé a pravé
komory a chromozomalni vybavou plodu pfi
ultrazvukovém vysetreni plodu na konci I. trimestru.
Prokazali jsme, ze:

1. jiz na konci I. trimestru lze mérit a hodnotit he-
modynamické parametry fetalniho srdce - frakéni
zkraceni levé a pravé komory.

2. Prokazali jsme, Ze rozdily v namérenych hod-
notach frakcniho zkraceni levé a pravé komory
srdecni mezi plody euploidnimi a aneuploidnimi
jsou statisticky signifikantni. Potencialné lze po-
moci téchto méreni modifikovat riziko vyskytu
nékterych typl aneuploidii, zejména trizomie 21.
chromozomu.

3. prokazali jsme, ze fenomén trikuspidalnim regur-
gitace na konci prvého trimestru souvisi s dilataci
pravé komory srdecni.
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B. Ve druhé casti prace jsme prokazali, Zze nami nové
navrzena metoda odbéru vody plodové a biopsie
choria pomoci vakuovych zkumavek se spolehlivosti a
bezpecnosti neliSi od dosud pouzivané metody.
Prokazali jsme, Zze nami nové navrzena metoda
vyznamné snizuje vyukovy interval a ma potencial ke
snizeni poctu komplikaci souvisejicich s témito
invazivnimi vykony.
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