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Co to je screening v téhotenstvi ?

Screening v téhotenstvi umoznuje na zakladé specialniho ultrazvukového vysetfeni a vySetfeni krve
zjistit zvySené riziko nékterych vrozenych vad.

Screening v |. trimestru (tretiné) téhotenstvi

Tento screening je zaméfen hlavné na zjisténi zvySeného rizika Downova syndromu. Kromé ného
muze nékdy ukazat zvySené riziko trizomii chromozomi 18 a 13 event. nékterych dalSich vad.
Spociva ve vySetfeni krve na PAPP-A a free beta hCG, doplnéné ultrazvukovym vySetfenim —
zméfenim nuchalni translucence.

Co to je Downilv syndrom?

Kazdy ¢lovék ma jako zakladni genetickou vybavu v kazdé bunce 46 chromozom(, na nichz jsou
uloZené v3echny potfebné geny pro funkci organismu. Jakakoliv zména (chybéni, ale i zmnozZeni)
chromozomu se projevi jako vrozené postizeni. Down(lv syndrom vznika jako nasledek pfitomnosti
nadbyte€ného chromozomu c&islo 21 (ma tedy 47 chromozomu). Projevuje se stfedné tézkym
dudevnim opozdénim, vyvoj probihd pomaleji nez u déti zdravych. VétSina téchto déti pfi dobré péci
v rodiné dobfe prospiva a chorobu samotnou nepocituje, ale vychova je narocna a rodiée muze
hodné zatéZzovat. Nékdy mohou byt pfitomny dal$i komplikace a vady (napf. srdecni). Je to vétSinou
sporadicka, nahodné vznikla chromozomalni zména, jeji vznik se neda ni¢im ovlivnit. Z neznamého
dlvodu stoupa riziko této choroby s vékem téhotné Zeny, proto se u Zzen nad 35 let nabizi odbér
plodové vody bez ohledu na vysledky screeningu. Je dllezité védét, ze laickou vefejnosti jsou ¢asto
Trizomie 18. chromozomu (Edwardslv syndrom) a 13. chromozomu (Patauliv syndrom)
vznikaji stejné jako syndrom Downuv, pouze maji navic jiné chromozomy. Projevuji se kombinaci
vrozenych vad, vétSinou zavaznych (srdce, ledviny, kon&etiny, mozek). MoZnost pfeZiti po narozeni
l.je omezena. Rovnéz jejich riziko stoupa s vékem t&hotné Zeny.

PAPP-A a free beta hCG

Tyto latky jsou normalné pfitomné v krvi kazdé téhotné Zeny, produkuje je plod a placenta. Niz8i
hodnoty PAPP-A a zvy3eni free beta-hCG mohou signalizovat zvySené riziko Downova syndromu.
Nizké hodnoty obou latek mohou signalizovat zvySené riziko trizomii 18 a 13. Odbér se provadi
mezi 10.-14. tydnem té&hotenstvi.

(Z angl. nuchal translucency - Sijové projasnéni.) Ultrazvukem se méri Sifka projasnéni, které je
pfitomné na $iji plodu (mezi kizi a podkozim). Cim je toto projasnéni vétsi, tim je vy$Si riziko
pro chromozomové aberace u plodu (hlavné Downllv syndrom) nebo pro jiné vady (hlavné srdecni).
Méfeni se provadi nejlépe ve 13. — 14. tydnu téhotenstvi, je velmi naro¢né na kvalitu UZ pfistroje,
vyskoleni a zkuSenosti gynekologa a na ¢as.

Hodnoty PAPP-A, free beta-hCG a NT se pocitatové zhodnoti dohromady — tzv. kombinovany

screening l. trimestru. Sectenim s vysledky screeningu Il. trimestru vyjde tzv. integrované riziko.
Pomoci kombinace téchto testl Ize zlepsit zachyt Downova syndromu pfi sou¢asném snizeni poctu
nutnych invazivnich vySetfeni (CVS nebo amniocentéz).

V pfipadé patologickych nalezl nabizime genetickou konzultaci a odbér choriové tkané (CVS) nebo
odbér plodové vody (amniocentézu).

Screening ve ll. trimestru (tretiné) téhotenstvi
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Screening v I. trimestru Ize doplnit screeningem |II. trimestru (tzv. triple-testem) s pouzitim alfa-1-
fetoproteinu (AFP), choriového gonadotropinu (hCG) a nekonjugovaného estriolu (uE3).

AFP, hCG a uE3 jsou latky normalné pfitomné v krvi kazdé t€hotné Zeny, produkuije je plod a placenta.
Jejich hladiny v krvi by mély byt v rozmezi ur€itych normalnich hodnot. Pokud nejsou, zvySuje se riziko
nékterych vrozenych vad a je to divodem k nabidce dalSich opatfenim. Odbér triple-testu Ize provést
kdykoliv mezi 15. — 22. tydnem téhotenstvi.

Zvyseny AFP muze signalizovat vrozené vady spojené s porusenim kozniho krytu u plodu, nejcastgji
tzv. rozStépy patefe nebo bfisni stény. ZvySuje se rovnéz pfi hrozicich gynekologickych komplikacich,
a nékdy nepravidelné pfi jinych vadach.

Co to je rozstép patere?

Spravné je to porucha uzavéru nervové trubice, ktera vznika nedokonalym uzavienim patefniho
kanalu v ¢asnych fazich vyvoje embrya. MUze byt v kterémkoliv misté patefe, nej¢astéji je v oblasti
bederni. Pokud postihne hlavovou ¢&ast, vznikd tzv. anencefalus (témé&f uplné chybéni mozku
alebniho krytu). V neuzavieném misté byva velmi Casto poruSsena micha (tzv. meningokéla,
nasledkem je obrna, napf. dolnich koncetin), byvaji ¢asto pfidruzené vady (napf. hydrocefalus -
vodnatelnost hlavicky). Rozstép patefe vznika nejCastéji samovolné, jeho riziko zvysuji nékteré léky
u matky, napf. antiepileptika, naopak riziko vzniku sniZuje podavani kyseliny listové alespon 2
mésice pred otéhotnénim (Cesky lék Acidum folicum, nebo jako soucéast Materny a jinych
vitaminovych pfipravk( pro téhotné).

Co to je rozstép brisni stény?
RozliSuji se 2 typy: Tzv. omfalokéla (pupecni kyla), kdy bfisni organy embrya nejsou ulozeny
spravné v dutiné bfisni, ale zlstavaji ve vaku v misté Uponu pupecniku. Tzv. gastroschiza vznika
vytvofenim Stérbiny v jiz vytvofené bfisni sténé, kterou mohou vyhfeznout bfidni organy. U obou vad
muze byt cela fada dalSich komplikaci a sdruzenych anomalii. Tyto vady rovnéz vznikaji nejcastéji
samovolné.

Snizeny AFP, zvySeny hCG a snizeny uE3 mohou signalizovat zménu chromozomu, nejCastéji
Down0v syndrom — viz screening . trimestru.

DalSi nemoci, u které mize byt velmi nizky uE3, je Smith-Lemli-Opitztv syndrom. Jedna se

o poruchu ve tvorbé cholesterolu (ktery je normalné soucasti bunéCnych membran a je nezbytny
pro normalni funkci celého organismu). Projevuje se mnoho¢etnymi vadami a t&éZkym dusevnim
opozdénim. Tento syndrom nevznika sporadicky, ale je tzv. autozomalné-recesivné dédi¢ny (kazdy
z rodi¢l nese skrytou chybu-mutaci v pfisluSném genu, ktera se u nich neprojevi, ale nemoc
vznikne, kdyz se u ditéte sejdou mutace dveé).

Je velmi dulezité védét, Zze vztah mezi patologickym vysledkem screeningu a eventualnim
postizenim plodu je pouze mirny. Ne kazda Spatna hodnota znamena postizeni plodu. Je to
pouze upozornéni, ze je pfitomné zvysené riziko, a Ze by se méla provést dalsi opatreni
k ovéreni zdravi plodu. U vétsiny Zen s abnormalnim screeningem se pozdéji prokaze, Zze plod
je v poradku. A naopak Fe¢eno - i Zenam, které mély screening v poradku, se miiZe narodit dité
postizené Downovou chorobou, jinymi chromozomovymi aberacemi nebo rozstépem patere.
Citlivost screeningu tedy neni upina.

Prakticky postup pfi vySetieni

Vysledky krevnich testll a UZ jsou pocCitatové zhodnoceny s pouzitim mezinarodné pouzivaného
certifikovaného programu (kromé vlastnich vysledk(l se bere v Uvahu i vék a vaha téhotné, které
mohou hodnoceni ovliviiovat). Zeny, jejichZ vysledek neni v pofadku, jsou pozvany nebo odeslany
ke genetické konzultaci. Pfi ni je vSe podrobné& vysvétleno a nabidnuta CVS nebo amniocentéza a
podrobné UZ sledovani, které se v pfipadé souhlasu téhotné provedou. Diagnéza chromozomovych
aberaci ze CVS nebo plodové vody je stoprocentni. V pfipadé rozstépu patefe a bfisni stény asi
devadesatiprocentni (nékteré mensi vady, nebo rozstépy patefe kryté kizi se nemusi v plodové vodé
ani na UZ projevit).



	Tento screening je zaměřen hlavně na zjištění zvýšeného rizika Downova syndromu. Kromě něho může někdy ukázat zvýšené riziko trizomií chromozomů 18 a 13 event. některých dalších vad. Spočívá ve vyšetření krve na PAPP-A a free beta hCG, doplněné ultrazvukovým vyšetřením – změřením nuchální translucence.
	PAPP-A a free beta hCG

