Abstrakt

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

Zatimco vizualizace neznamena a priori pro téhotenstvi pfimé riziko, nezpisobi zvysSeni poctu
komplikaci, u laboratornich vySetfeni tomu tak vZdy neni. Znama jsou rizika, ktera jsou
spojena s invazivnimi metodami prenatdlni diagnostiky.

Mnozstvi potencidlnich nechténych t¢hotenskych komplikaci a ztrat, technické a také
ekonomickd naro¢nost invazivni prenatalni diagnostiky vedou ke snaze vyhledavat
potenciélné afektované jedince metodami skriningu a tim minimalizovat nezadouci dopad
invazivni dlagnostlky na téhotnenskou populaci. Cim pfesn€jsi Vyhledavac1 kriteria jsou
nalezena, tim mensi bude pocet t€hotnych exponovanych invazivnimi vykony.

Dalsi mozZnosti, jak snizit pocet nechténnych komplikaci v souvislosti s invazivnimi vykony,
je ZJednodusem a zlepSeni techniky odberu fetalnich vzorkt v priibéhu gravidity.

V préci Jsme se prioritn€ zabyvali dv€ma 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 parametrii fetalniho srdce jiz na konci I. trimestru je
nejen proveditelné, ale Ze je mozné timto vySetfenim odlisit plody aneuploidni od plodi

s normalnim karyotypem. Nalezli jsme rozdil v hodnotéach frakéniho zkraceni u ploda
euploidnich a aneuplidnich. NaSe méteni dale naznacuji, Ze pravdépodobnou etiologii vyskytu
trikuspidalni regurgitace v prvém trimestru bude zvétSeni pravé komory

Ve druhé¢ ¢asti prace jsme prokézali, Ze ndmi navrzena metoda odbéru vody plodové a biopsie
choria pomoci vakuovych zkumavek je spohlehliva a bezpecna.
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