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Screening vrozenych
vyvojovych vad
plodu v prvnim trimestru

KOMBINOVANY TEST JE VYSOCE CITLIVY AVCASNY ZPUSOB ODHALENI ZVYSENEHO RIZIKA VROZENYCH VYVOJOVYCH
VAD PLODU. ODBER BIOCHEMICKYCH MARKERU SE PROVADI V 10. AZ 13. TYDNU TEHOTENSTVI. ULTRAZVUKOVE
VYSETRENI SE PROVADI V CENTRU PRENATALNI DIAGNOSTIKY VE 12. AZ 14. TYDNU TEHOTENSTVI.

Vyhodnoceni screeningu

je po ultrazvukovém vysetreni

a jeho kombinaci s vysledky
biochemickych markerd.
Vysledek kombinovaného testu
je integrovdn s vysledkem tzv.
triple testu ve Il.trimestru
téhotenstvi.

Znalost a informovanost pro pocit jistoty

Dobra znalost je dlilezitou soucasti prenatalni péce. Nasi snahou je co
nejlepsi informovanost rodict o modernich diagnostickych metodach
v téhotenstvi. Jen dobfe informovani rodice se mohou spravné rozhod-
nout a zvolit si nejvhodnéjsi zpUsob prenatalni diagnostiky.

Co to jsou chromozomy?

Lidské télo je slozeno z bunék. Kazd4 burika obsahuje totoznou genetic-
kou informaci. Tato informace je uloZena v jadfe bunky ve strukturach,
které se nazyvaji chromozomy. Chromozomy tvofi stocena vlidkna DNA
(deoxyribonukleové kyseliny) nesouci genetickou informaci. Kazda
lidska burika obsahuje 46 chromozom(. Pohlavni burky - vajicka a sper-
mie - obsahuiji polovi¢ni pocet chromozomd.

Co znamena chromozomalni aberace?

Nékdy mohou lidské buriky obsahovat odlisny pocet chromozom(,
nebo mohou mit chromozomy odliSnou stavbu. Tato porucha vznika
pfi oplodnéni - tj. pfi spojeni vajicka se spermii - a ma negativni efekt
na fyzicky a mentalni vyvoj postizeného jedince. Celkem je zndmo asi
sto téchto syndrom0. K nejzndméjsim a nejcastéjsSim patti Downlv
syndrom.

Co je to DownUv syndrom?

Down(lv syndrom je chromozomalini aberace, u niZ je v burikach pfito-
men nadbytecny 21. chromozom. Buriky tedy obsahuji 47 chromozom(i
misto 46. Toto onemocnéni zplisobuje vazné postizeni intelektu a Casto
je spojeno s mnohymi vyvojovymi vadami.

Co znamena pojem ,kombinovany test - screening v 1.trimestru”?
Jde o test, ktery kombinuje vySetfeni krve matky s vySetfenim specific-
kych ultrazvukovych detailli plodu (,NT* - tloustka Sijového projasnént,
.NB" - pfitomnost nosni kistky). Kombinace téchto dvou metod umoz-
fuje detekci vice nez 85% plodd s Downovym syndromem. Tradi¢ni
screening (2.trimestr) provadény v 16. tydnu téhotenstvi - tzv. triple test
- dokaze zachytit pouze 65 - 70 % déti s timto syndromem.



Kdy je riziko narozeni ditéte s Downovym syndromem zvySeno?
Dité s Downovym syndromem se mZe narodit kazdé rodicce. Riziko
narlista se zvysujicim se materskym vékem. Ve véku 20 let je toto riziko
1:1500, v 35 letech vzr(sta na 1:360 a v 40 letech je 1:100. Vétsina téchto
onemocnéni neni spojena s rodinnym vyskytem a vznika zcela nahodné
- de novo.

Jaké jsou vyhody kombinovaného screeningu?

V soucasnosti nejefektivnéjsi systém zachytu Downova syndromu

v ramci jednoho trimestru. Absolutné nejdokonalejsi zpiisob screenin-

gu je integrovany test, jehoZ soucdsti je kombinovany test a triple test

ve druhém trimestru.

+vysoka citlivost pro zjiSténi vétsich malformaci plodu a mnohych
genetickych syndromd

*  minimalIni riziko

* presné urceni stafi téhotenstvi

+ diagnoza vicecetného téhotenstvi

V cem spociva vysetfeni krve?

V10. - 13. (idealni 10+0 az 11+3) tydnu téhotenstvi vy3etfime z krve
matky latky, které se nazyvaji PAPP-A, free-beta hCG. Ty se vytvari

v placenté a prestupuji do materské krve. U téhotenstvi s Downovym
syndromem je hladina téchto latek abnormaini.

V ¢em spociva vy3etieni Sijového projasnéni - NT?

UZ vySeteni Sijového projasnéni (NT - nuchal translucency) se provadi
v 11.- 14. tydnu téhotenstvi. Pomoci ultrazvuku je zméFeno nahroma-
déni podkozni tekutiny v zatylku. Tato vrstva tekutiny se na ultrazvuku
zobrazuje jako projasnéni. Pfitomnost vétSiho mnozstvi tekutiny v této
oblasti je ¢asto spojena s chromozomalnimi aberacemi plodu - napf.

s Downovym syndromem.

V €em spociva vysetfeni nosni kistky - NB?

UZ vySetfeni nosni klstky se také provadi mezi 11.- 14. tydnem tého-
tenstvi. Nosni kdstku Ize zobrazit pfi vétsim zvétseni profilu plodu.
Nepfitomnost nosni kiistky v tomto obdobi mze signalizovat postizeni
Downovym syndromem.

Kvalita UZ a biochemickych
vySetieniv Centru prenatdini
diagnostiky

ViySetfeni UZ markeru (NT, NB,
FMF, TR, DV) je v centru provddéno
na zdklade metodiky King’s College
Hospital, London (Fetal Medici-
neFoundation). Presnost naseho
meéreni je pravidelné ovéfovdna
auditem nasich vysledkd u tohoto
pracovisté. Kvalita biochemickych
stanoveni je kontinudiné ovéfovdna
systémem externi kontroly kvality
UKNEQAS (Velka Britdnie).

Je nutné po absolvovdni kom-
binovaného testu s negativnim
vysledkem jesté podstoupit od-
bér krve ve Il. trimestru na tzv.
triple test ?

Vysledek testu z I. trimestru je
vhodné doplnit vySetfenim tzv.
triple testu ve Il. trimestru. To je
podstatou tzv. integrovaného testu,
ktery md nejvys3si procento zdchytu
Downova syndromu pfi nejmensim
procentu tzv. faleSné pozitivity

- 94%. Abnormni hladiny ldtek,
vySetfenych ze séra téhotné formou
triple testu, mohou signalizovat
pfitomnost dalSich patologickych
stavdi (napf. poruchy uzdvéru
pdtere).

10. - 14.
tyden

tehotenstvi



Je kombinovany test v prvnim
trimestru hrazen z prostiedki
zdravotniho pojisténi?

Toto vysetreni je povaZovdno

za nadstandardni a neni hrazeno
zdravotnimi pojiStovnami. Tyto
hradi vySetfeni provadéné

v druhém trimestru téhotenstvi

- triple test a UZ vySetfeni mezi
18.- 22. tydnem gravidity. Cena
kombinovaného testu je 1.500,- KC.

kombinovany test
(10+0az13+6)

e

V €em spociva méfeni tzv. FMF dhlu?

Jde 0 zméFeni Uhlu, ktery svira linie horni Celisti plodu s te¢nou k okraji
Celni kosti. U plodu s Downovym syndromem je tento Uhel vétsi nez
za fysiologickych podminek.

V &em spociva dopplerovské vysetfeni tzv. trikuspidalni regurgita-
ce-TR?

Jde o zhodnoceni krevniho toku pres trojcipou srdecni chlopen. U plodu
s Downovym syndromem, nebo v pfipadé nékterych srdecnich anoma-
lif je patrna zpétna pulzni vina.

V ¢em spociva dopplerovské vySetieni tzv. venézniho duktu - DV?
Jedna se o zhodnoceni pulzni kfivky drobné cévni spojky. U plodu
s Downovym syndromem je tato kfivka abnormni.

Vypocet rizika chromozomalni aberace

PFivypoctu se kombinuji zndma rizika dana vékem matky, tloustkou
Sfjového projasnéni (NT), pfitomnosti ¢i absenci nosni kosti (NB) a hla-
dinou biochemickych markerd v krvi téhotné. Vysledkem je Cislo, které
udava riziko narozeni ditéte s Downovym syndromem.

Pokud je vysledek testu negativni...

Je-livypoctené riziko mens3ijak 1: 100, je riziko narozeni ditéte s Downo-
vym syndromem nizké. Je dUlezité si uvédomit, Ze nizké riziko neni totozné
s vyrazem 7adné riziko. | pfi negativnim vysledku je vhodné absolvovat
tzv. triple test a ultrazvukové vySetfeni mezi 18.- 22. tydnem téhotenstvi
se zaméfenim na event. pfitomnost vrozenych vyvojovych vad plodu.

Pokud je vysledek testu pozitivni...

Vysledné riziko testu vyssijak 1:100 znamena vy3si pravdépodobnost
narozeni ditéte s Downovym syndromem. To samozi'ejmé nezname-
na, Ze dité ma Downdv syndrom. Pokud si téhotna bude pFat tento
syndrom 100% vyloucit, je moZno provést genetické vySetieni z bunék
plodové vody nebo choriovych klkd (CVS).



Screening vrozenych vyvojovych vad
plodu v prvnim a druhém trimestru
tehotenstvi, stanoveni rizika preeklampsie

screening ve druh

(14+0ai22+0,ideélni 15+0az 17 +0)

ém trimestru (triple test)

Prakticky postup absolvovani testu

Urceni vysledku kombinovaného testu. Pokud je negativni, tak téhotna
pokracuje do 2. trimestru, kdy doporucujeme provést triple test. Jde

V pfipadé pozitivniho vysledku kombinovaného testu je o3etfujicim Ié-
karem vysvétlen dalsi mozny diagnosticky postup - ve vétsiné pripadl
CVS a vy3etieni karyotypu plodu.

OSetfujici gynekolog provede ve druhém trimestru (optimalné mezi
15. - 17. tydnem) odbér na tzv. triple test. Odbér muze byt proveden

v ordinaci oSetfujiciho Iékafe. Ve 2. trimestru budou vy3etfeny dal3i
biochemické markery vcetné AFP, ktery je jedinym biochemickym
markerem NTD (defektu neuralini trubice). Defekt neuraini trubice neni
mozno v 1. trimestru biochemicky testovat.

Vydani vysledku integrovaného testu (vyhodnoceni se provadi systé-
mem ALPHA). Pokud bude vysledek negativni, pak t€hotna absolvovala
nejcitlivéjSi test z hlediska predikce vrozenych vyvojovych vad. V pfipa-
dé pozitivniho vysledku je opét dalsi postup konzultovan s o3etfujicim
gynekologem, pfip. Iékafem Centra prenataini diagnostiky.

PFiblizné ve 20. tydnu gravidity je provedeno kontrolni UZ vySetFeni.
Toto vySetfeni se provadi na zaklade indikace o3etfujiciho gynekologa.
Na vy3etfeni je mozno se objednat telefonicky na stejném cisle jako

na kombinovany test (606 780 317, 575 570 875) a vy3etieni je opét
provadéno v Centru prenatalni diagnostiky.

Hodnoceni integrovaného testu, stejné jako UZ vySetfeni ve 20. tydnu,
je hrazeno z prostredk( verejného zdravotniho pojistén.

Screeningovy protokol a stanoveni rizika preeklampsie

INTEGROVANY TEST STANOV/ INDIVIDUALNI RIZIKO DOWNOVA SYN-
DROMU A DALSICH ZAVAZNYCH VROZENYCH VAD PLODU Z VYSLEDKU
KOMBINOVANEHO TESTU A TRIPLE TESTU.

MA NEJVYSSI SENZITIVITU
-SNEJVYSSI MOZNOU
PRAVDEPODOBNOSTI UMOZNUJE
DIAGNOSTIKOVAT REALNE
PRITOMNOU VADU PLODU.

NA DRUHE STRANE MA

TEST NEJNIZSi FALESNOU
POZITIVITU. TO ZNAMENA,

ZE PODIL TEHOTNYCH,

KTERE JSOU ZBYTECNE
STRESOVANY, JE VELMI

NizKY. DULEZITYM ASPEKTEM
NiZKEHO PROCENTA FALESNE
POZITIVITY JE SKUTECNOST, ZE
VELMI MALE PROCENTO ZEN SE
MUSI PODROBOVAT INVAZIVNIM
DIAGNOSTICKYM VYKONUM (CVS,
AMNIOCENTEZA).

Organizace screeningu

Vlastni organizace screeningu je
zaloZena na spoluprdci centra
PREDIKO s.r.0. s laboratofemi Vase
laboratore s.r.o. (www.vasela-
boratore.cz). V centru prenatdini
diagnostiky a genetiky se provadi
ultrazvukova vysetfeni a genetické
konzultace. Centrum je auditovdno
pro méfeni UZ markerd v 1. trimest-
ru u Fetal Medicine Foundation

Nas screeningovy protokol vychazi ze zkuSenosti nejrenomovanéjsich
pracoviét tohoto typu ve svété i v CR ( Velké Britanie - Wolfson Institute
Of Preventive Medicine, Londyn, USA - Women and Infants Hospita,
Providence, GENNET Praha atd.). Na v3ech téchto pracovistich se nasi
pracovnici Ucastnili odbornych stazi. Soucasti biochemického testovani
v ramci screeningu vrozenych vyvojovych vad muzZe byt také stanoveni
rizika preeklampsie. Tent test je zaloZen bud na stanoveni biochemic-
kych latek PIGF a sFIt-1, nebo Inhibinu A. Vice informaci vam poskytnou
pracovnici naseho centra.

v Londyne (prof. Kypros Nicolaides).
Biochemickd vySetfeni se provddéji
v laboratofich Vase laboratore
s.r.o., které jsou zapsdny v Registru
laboratofi provddéjicich screening
VVV a dcastni se externi kontroly
kvality jak v CR, tak také ve Velké
Britdnii.



Invazivni prenatdini

diagnostika

DIAGNOSTIKA PRICHAZI KE SLOVU V OKAMZIKU, KDY JE VYSLEDEK SCREENINGU
POZITIVNI, CIJE POTVRZENO PODEZRENI LEKARE PRI VYSETRENI POMOCT UZ.
POMOCI DIAGNOSTICKYCH METOD, MUZEME VYSLOVIT DEFINITIVNI ZAVER PRI
ZVYSENEM RIZIKU VYSKYTU VROZENYCH VYVOJOVYCH VAD.

Zdkladni prehled rychlych
diagnostickych vySetieni

ve spoluprdci se spolecnosti
Vase laboratore s.r.o.:

* Rychlé vySetfeni nejcastéjsich
chromozomdinich aberaci -
vylouceni Downova, Patauova
a Edwardsova syndromu -
spolehlivou metodou QF-PCR.
Vysledky jsou zndmy do 2 dnd
po odbéru plodové vody

Ci biopsii choriovych klkd.
Stanoveni pohlavi plodu

z plodové vody.

Stanoveni gonosomdinich
aberaci (Turnerdv syndrom,
Klinefelterdv syndrom,
gonosomalni mosaiky)

-

-

V Casové tisni a v pfipadé
doporuceni Iékare hradi vySetfeni
metodou QF-PCR pojistovna, jinak
si vyetfeni pacientky hradi samy.

Amniocentéza - stanoveni karyotypu z plodové vody

Amniocentéza je vykon spotivajici v zavedeni tenké jehly pFes bFiSni
sténu do amnialni dutiny. Tim ziskame malé mnozstvi plodové vody,
které se velmi rychle spontanné doplni. V plodové vodé se nachazeji
buriky plodu, které je mozno kultivovat ve specialnim mediu pro jejich
namnozeni. V kazdé z téchto bunék je uloZzena geneticka informace plo-
du ve specialnich Gtvarech, kterym Fikdme chromozomy. Zdravy lovék
nebo plod mé 46 chromozom0. Po specialnim barveni jsme schopni
sledovat jejich pocet a strukturu v mikroskopu a tak stanovit, zda je
geneticka vybava plodu (karyotyp) v normé.

Mezi nejcastéjsi genetické abnormality, které v karyotypu plodu nalé-
zame patfi trizomie 21. chromozomu - tzv. Down(v syndrom. Odbér
plodové vody se provadi mezi 16-20. tydnem téhotenstvi a vysledek
je k dispozici do 3. tydn(.

CVS - stanoveni karyotypu z choriovych klku

CVS je vykon spocivajici v zavedeni velmi tenké jehly do oblasti tzv.
choriovych kikd, coZ je tkan, ktera tvofi zaklad budouci placenty. Odbér
choriovych klkd a kultivaci bunék nej¢astéji provadime pro stanoveni
karyotypu mezi 12-14. tydnem téhotenstvi. Timto zplisobem Ize potvr-
dit nebo vyvratit podezieni |ékare pfi pozitivité kombinovaného testu

- nejCastéji slouzi k vylouceni Downova syndromu. Vysledek vysetfeni
je k dispozici do 2. tydn(.

Metoda QF-PCR (kvantitativni fluorescencni PCR)

NaSe centrum ve spolupraci s laboratofemi Imalab s.r.o. provadi vedle
,b&Zné" vySe zminéné diagnostiky, také metodu QF-PCR, kterd vynika
rychlosti odhaleni pfipadnych vyvojovych vad v prenatalnim stadiu.
Tato metoda umoziuje znat vysledek vySetfeni na pfitomnost nékte-
rych vad do 48 hodin po odbéru plodové vody &i biopsie choriovych
klku. Timto v maximalni mozné mire eliminuje stresovy faktor pfi cekani
na vysledek provedenych vy3etfeni. QF-PCR pFedstavuje metodu vhod-
nou k rychlé diagnostice nejcastéjSich aneuploidii a umoziuje okamZity
management patologickych téhotenstvi.



2D, 3D/4D
ultrazvuk

ULTRAZVUKOVE VYSETRENI JE NEINVAZIVNI METODA PRO ZOBRAZEN! PLODU
V DELOZE. GENETICKY ULTRAZVUK SE ZAMERUJE NA PRUKAZ PRIMYCH €l
NEPRIMYCH ZNAMEK VROZENYCH DEFEKTU V RUZNYCH STADIICH TEHOTENST-
VI, ULTRAZVUKOVE VYSETREN( LZE DALE ROZDELIT Z HLEDISKA VYSTUPNIHO

Ultrazvukové vySetfeni v I. trimestru téhotenstvi

Optimalni termin je mezi 11. - 14. tydnem gravidity
MéFime biometrii plodu - hlavné CRL: temenokostreni vzdalenost
Specifické UZ markery pro zachyt genetickych syndrom0 jsou:
* NT - vyska Sijového projasnéni
* NB- pritomnost a délka nosni klistky
* TR-trikuspidaini regurgitace

(priikaz zpétného krevniho toku pres trojcipou srdecni chloper)
+ FMF (Frontomaxilarni thel)

Uhel, ktery svira linie obliceje s rovinou horni Celisti
* DV-dopplerovské vySetfeni vendzniho duktu
Sledujeme dalSi anatomické znamky, zakladni srdecni morfologii,
srdecni frekvenci, pohyblivost plodu, plodové obaly apod.
V pfipadé viceCetného téhotenstvi Ize urcit, zda plody maji spolecnou
nebo oddélenou placentu

Ultrazvukové vySetfeni ve Il. trimestru téhotenstvi

Optimalni termin je mezi 18. - 22. tydnem gravidity

Provadime biometrii plodu. Zakladni rozméry pro uréeni gestacniho
stafi plodu jsou: BPD, HC, AC, FL

MéFime urcité organy ve vztahu k uréenf rizika nékterych vyvojovych
vad (napf. $fjovy zahyb, Sitku mozecku, délku nosni klstky, $iku ledvin-
nych panvicek apod.)

Hodnotime zakladni anatomii organt plodu

Hodnotime zakladni anatomii srdce - tzv. fetalni echokardio

Sledujeme nepfimé znamky VVV plodu: charakter placenty, polohu
plodu, mnoZstvi plodové vody, pohyblivost plodu apod.

3D/4D ultrazvuk

Lékafi centra maji mozZnost velmi detailniho a plastického prokresleni
organd plodu ve vech stadiich téhotenstvi pomoci trojrozmérného
ultrazvuku. ZjednoduSené Ize popsat, Ze 3D ultrazvukovy obraz je dan
velmi pfesnym a rychlym zpracovanim dat ze tfi vySetfovanych rovin.

NZHLEDU" NA 2D A 3D/4D ULTRAZVUK.

CtyFrozmérny ultrazvuk (4D)
znamend trojrozmérné zobrazeni
vrediném case. Tim je dosaZeno
vysoké vérnosti vysledného zabéru.
Prostorovy vjem, volba urcité

roviny zobrazeni a schopnost
vysokého zvetSeni umoZriuji cilenéjsi
diagnostiku jistych vyvojovych
defektu ¢i anomdlii. Na druhé strané
je redind Sance velmi rychle ovéfit

a Casto vyloucit tzv. ,podezrely”
ndlez. Mezi tyto podezfelé ndlezy
patfi zejména rozstépové defekty,
které Ize pomoci této metody

sndze ovérit a dokoncit pfesnéjsi
diagnostiku. Tyto rozstépové defekty
se mohou vyskytovat nejenom

v obliceji, ale i v oblasti bfisni stény
a hlavné pdtere.

Pro nastdvajici maminku znamend
trojrozmérny obrdzek plodu
nesrovnatelné vétsi vizudini zdZitek,
nez je bézny UZ zéznam, ktery
pracuje na principu ,odstupfiované
Sedi”, a je mnohdy pro rodice mdlo
srozumitelny. Téhotnd muiZe také
za idedInich podminek sledovat
pohyby plodu, jeho mimiku,
gestikulaci, zivani a dokonce

smich. V pfipadé zajmu je moZno
archivovat 3D zdznam na DVD

a poridit fotky.

Optimalni termin pro 3D UZ
vySetFeni je mezi 20. - 30.
tydnem gravidity. VySetfeni
trvé cca 10 minut. Zobrazeni
je zavislé na poloze plodu.



Neinvazivni prenatdlni testovdni
(DNA testovdni)
chromozomadlnich aberaci

NEINVAZIVNI PRENATALNI TESTY NIPT (NON-INVASIVE PRENATAL TESTING) NABIZI TEHOTNYM ZENAM URCEN DOWN-
OVA SYNDROMU A DALSICH NEJBEZNEJSICH TRIZOMIf PLODU V RANEM STADIU TEHOTENSTVI. DALE UMOZNUJI
STANOVENI POHLAVI PLODU A MOZNOST ODHALENT ONEMOCNEN{ VAZANYCH NA POHLAVNI CHROMOZOMY (XY).

Provedeni neinvazivni prenatdiniho
testu je vhodnou ndhradou
invazivniho vykonu pfedevsim

u téhotenstvi, u kterych je riziko
postiZeni plodu zvySeno kvdli:

* pozitivnimu vysledku béZné
provddéného screeningu
(kombinovany test, integrovany
test, triple test) z krve matky

* abnormdlinimu ndlezu pfi
ultrazvukovém vysetreni

* pfirizikové rodinné anamnéze
(vyskyt Downova syndromu nebo
jiného genetického onemocnéni
u nejblizsich pfibuznych ¢i
v pfedchozim téhotenstvi)

* pokrocilejSimu véku matky

Tento typ testovdni je také vhodny
pro téhotné Zeny, které chtéji
maximdlné presné vysetfeni
postizeni plodu nejcastéjSimi typy
chromozomailnich vad (pfedevsim
Downovym syndromem)

a nechtéji podstupovat riziko
spojené s amniocentézou Ci jingm
invazivnim vykonem.

V soucasné dobé je tento typ
testu mozno nabizet také Zendm,
které nechtéji absolvovat béZné
screeningové testy.

Tyto testy odhali zvy$ené mnozstvi chromozomalniho materialu (matky
a ditéte), ktery cirkuluje v matefské krvi. S NIPT testem odpada riziko
potraceni plodu, protoze pro provedeni testu je nutny pouze b&zny odbér
krve matky. Neinvazivni krevni testy je mozné provést jiz

od 10. tydne téhotenstvi.

Mezi rizikové faktory, které mohou byt diivodem

k provedeni testu, patfi:

+ vy33ivék matky

*vyskyt chrozomalnich abnormalit v osobni/rodinné anamnéze
*ultrazvukové zjisténi anomalie plodu nasvédcujici aneuploidii
* pozitivni screeningovy test

Prostrednictvim naSeho centra PREDIKO, s.r.o. jsou pro pacientky
k dispozici tyto neinvazivni krevni testy:

* Harmony Test (Ariosa, USA, www.harmony-test.cz)

*+ MaterniT Genome (Sequenom, USA, www.maternit-genome.cz)

*+ MaterniT21Plus (Sequenom, USA, www.maternit21.cz)



Harmony Test

Prenatalni neinvazivni test americké
spolecnosti Ariosa, zahrnujici nejbéznéjst
trizomie plodu (DownCv syndrom,
EdwardsCv syndrom, Pataliv syndrom).

Dale nabizime i nékolik rozsifenych
variant, které nabizeji testovani vad
vazanych na pohlavni chromozomy Xa'Y,
urcenf pohlavi a DiGeorglv syndrom.

Piehled vy3etfovanych syndromii:
Downiv syndrom — Trisomie 21
Edwards(v syndrom — Trisomie 18
Pataullv syndrom — Trisomie 13
DiGeorglv syndrom - 22411
Turnertv syndrom —45,X
Klinefelter{v syndrom — 47,XXY
Sydrom super Zena — 47,XXX
Syndrom super muz - 47, XYY
Urceni pohlav

MaterniT21 Plus

Spickovy neinvazivnf prenatdlni test
americké spolecnosti Sequenom
nabizejic Siroky zabér testovanf
zakladnich trizomif a dalsich
genetickych onemocnént. Test Ize
Uspésné pouzt i u viceCetnych
téhotenstvi.

Piehled vy3etfovanych syndromii:
Downiv syndrom — Trisomie 21
Edwards(v syndrom — Trisomie 18
Pataullv syndrom — Trisomie 13
Turnertiv syndrom —45,X
Klinefelter(v syndrom — 47,XXY
Sydrom super Zena — 47,XXX
Syndrom super muz - 47, XYY
Trizomie 16, Trizomie 22

Syndrom kociciho kfiku - 5p
DiGeorglv syndrom - 22q11
Pradel-Willi/Angelman. syn. - 15
1p36 delecni syndrom
Jacobseniv syndrom - 11q
Langer-Giedion{v syndrom - 8q
Wolf-Hirschhorn syndrom - 4p
Urcenf pohlavi

MaterniT GENOME

Neinvazivni prenatalni test MaterniT™
GENOME od spole¢nosti Sequenom

je urcen pro vSechny téhotné Zeny,
které chtéji znat maximum informacf

0 svém miminku. Jako prvni na svété
\Vam nabizime tuto moznost péce

o téhotnou Zenu jiz od 10. tydne
téhotenstvi. Test MaterniT™ GENOME
vyuziva nejmodernéjsf technologie a ze
v3ech dostupnych neinvazivnich test(

jevhodny pro jednocetnd téhotenstvi.

Piehled vy3etfovanych syndromii:
+ Downv syndrom - Trisomie 21

+ EdwardsGv syndrom - Trisomie 18
+ Pataudivsyndrom — Trisomie 13

+ Jiné aneuploidie autozomi
Turnertiv syndrom —45,X
Klinefelter(v syndrom — 47,XXY
Sydrom super Zena — 47,XXX
Syndrom super muz - 47, XYY
Trizomie 16, Trizomie 22

Syndrom kociciho kiiku - 5p
DiGeorglv syndrom - 22411
Pradel-Willi/Angelman. syn. - 15
1p36 delecni syndrom
Jacobseniv syndrom - 11q
Langer-Giedion{v syndrom - 8q
Wolf-Hirschhorn syndrom - 4p
Urceni pohlav

Oproti ostatnim testdim poskytuje

informace o prebytecném nebo chybéjicim
chromozomélnim materidlu s rozlisenim>7 Mb
napifc celym genomem



Genetickée

poradenstvi

LEKARSKA GENETIKA SE ZABYVA DIAGNOSTIKOU A PREVENCI DEDICNYCH CHOROB V RODINE. SPECIFICKYM RYSEM GE-
NETICKE CHOROBY JE JEJl TENDENCE VYSKYTOVAT SE V RODINE OPAKOVANE. VYZNAMNOU SLOZKOU GENETICKEHO PO-
RADENSTVI JE NEJEN ZAMERENI SE NA PUVODNIHO PACIENTA, ALE TAKE NA CLENY JEHO RODINY - SOUCASNE | BUDOUC,
LEKARSKY GENETIK POMAHA PACIENTOVI ONEMOCNENI POROZUMET, POCHOPIT JEHO DEDICNOST, STANOVUJE RIZIKO
PRENOSU ONEMOCNEN! NA POTOMKY A NABIZI MOZNOSTI, JAK TOMUTO PRENOSU ZABRANIT, GENETICKA KONZULTACE
JE PREDEVSIM ZALOZENA NA KOMUNIKACI S PACIENTEM A VZDY JE RESPEKTOVANO INDIVIDUALNI PRANI JEDINCE.

Jak dlouho genetickd konzultace
trva?

Genetickd konzultace se odviji vZdy
od zdvaznosti konzultace a poctu
konzultovanych osob, vZdy je nutné
se k vySetfeni pfedem objednat.

Co je nutné si vzit s sebou?

- jevhodné mit Zddanku od ékare,
ktery genetickou konzultaci
doporucil

- veSkeré ndlezy z odbornych
ambulanci s uvedenou
diagndzou, kterd se tykd
problému, ktery chce pacient
konzultovat

- vyplnény rodokmenovy dotaznik
- ke staZeni na nasich strankdch
v sekci genetické poradenstvi

Plati se za vySetFeni néco?
Pokud ke konzultaci pfijde pacient
pojistény u zdravotni pojistovny

v CR, za vysetfeni se neplati. Pro
cizince je k dispozici aktudini cenik
na nasich internetovych strankdch.

Komu je geneticka konzultace uréend?

1.

pediatri¢ni pacienti - mentalni retardace, viceCetné vrozené vyvojové
vady, poruchy ristu, poruchy zraku, sluchu, porucha kostniho vyvoje,
predcasna ¢i opozdéna puberta, nervo- svalové onemocnéni, podezfe-
ni na dédicné onemocnéni ¢i riziko dédicného onemocnéni, které se
objevilo v rodiné atd.

. pary pfed planovanym téhotenstvi - potiZe s otéhotnénim, opakované

potraty, kontakt s toxiny v pracovnim prostfedi, dlouhodoba medikace
nutna i béhem gravidity, dédicné onemocnéni u jednoho z paru
¢ivroding, pfibuzensky vztah atd.

. darci gamet (vajicek nebo spermii)
. téhotné Zeny - uzivani 1€kl ¢i kontakt s toxiny v gravidité, chronické

onemocnéni u téhotné Zeny, zvy3ené riziko postizeni plodu (pozitivni
screening, patologicky UZ nalez), vék nad 35 let, dédi¢né onemocnéni
u téhotné, partnera i blizkého pfibuzného, gravidita z pfibuzenského
vztahu atd.

. dospéli pacienti - podezfeni na dédicné onemocnéni u pacienta nebo

blizkého pFibuzného, Casté nadorové onemocnéniv roding, nadorové
onemocnéni u pacienta s rozvojem v mladém véku, vySetfeni na pFe-
nadecstvi genetického onemocnéni, dédicné onemocnéni's rozvojem
v dospélosti (kardiomyopatie, dédicné neurologické onemocnéni....)
atd.

Jak geneticka konzultace probiha?

1.
2.
3.

sepsani anamnézy s konzultujicim pacientem

rozbor rodiny (rodokmenovy dotaznik) s nakreslenim rodokmenu
klinické vysetreni - zjisténi fenotypovych znakd, antropometrie, foto-
dokumentace (tento bod se tyka jen pacient(, u kterych je podezfeni
na konkrétni genetické onemocnéni a u détskych pacientd)

. navrZeni moznych vySetieni u konzultujiciho pacienta i jiného ¢lena

rodiny

. sepsaniinformovaného souhlasu
. odbér vzorku na vysetfeni (vétSinou jde o b&Zzny odér krve, nékdy se

vyuZziva bukalni stér Ci jiny material) - neni nutné byt na lacno



Détskd
prenatdlni
kardiologie

VYSETRENI SE PROVADI U TEHOTNE ZENY BEZ PREDCHOZI PRIPRAVY, V OBDOB MEZI 18.-22. TYDNEM TEHOTENSTVI.
VYSETREN( JE NEINVAZIVNI, VYSETRUJE SE TRANSABDOMINALNIM PRISTUPEM (PRES BRICHO TEHOTNE ZENY) - JDE

VLASTNE O NADSTAVBU NAD 3D/4D ULTRAZVUKOVYM VYSETRENIM.

Jaka je Eetnost vrozenych srdecnich vad v populaci?
Srdecnivady jsou nejcastéjsi vrozenou anomalii. Vyskytuji se cca
u 6 novorozencll z 1000 Zivé narozenych déti. Na Moravé je to cca
200-250 novorozenct kazdy rok.

Jaka je pFicina vzniku vrozenych srde€nich vad?

Etiologie neboli pfitina vzniku vrozenych srde¢nich vad je multifaktori-
&Ini. AZ 64% novorozencd s vrozenou srde¢ni vadou ma zdravé rodice,
mladsi 35 let, jejich matky mély v téhotenstvi normalni screeningové
testy a v rodiné nemaji Zadné vrozené vady. Srdecni vady v podminkach
fetalniho krevniho obéhu nezplisobuji hypotrofii plodu ani predcasny
porod. Typické vrozené srdecni vady se tudiZ neprojevuji v bézné sledo-
vanych parametrech a bez cileného vy3etfeni srdce a cév je nelze pFed

narozenim odhalit.

Proc détsky kardiolog?

Srdce plodu je standardné vySetfovano v l. a Il. trimestru gynekologem,
pfi pozitivnim nalezu triple testu nebo pfi pfitomnosti rizikovych fakto-
r( mdze byt doporuceno vysetieni srdce specialistou.

Détsky kardiolog ma velké zkuSenosti ve vySetfeni vrozenych srdecnich
vad po narozeni, zna dobfe anatomii zdravého, ale i nemocného srdce,

ma prehled v moZnosti lécby a dalsiho sledovani.

Détskd kardiologie posouvd své
moZnosti jiZ pfed narozeni ditéte
a systém prenatdini detekce
vrozenych srdecnich vad se
neustdle rozviji.

V rdmci screeningu vrozenych vad
provddi gynekolog standardné
fetdini echokardiografii ve

20. tydnu gravidity. Pfipadné
podezieni na vrozenou vadu nebo
poruchu srdecniho rytmu ndsledné
doSetfuje na specializovaném
pracovisti détsky kardiolog.

Tento md zkusenosti ve vysetreni
vrozenych srdecnich vad, znd
dobre anatomii zdravého, ale

i nemocného srdce, ma prehled

v mozZnostilécby a dalSiho
sledovdni.



Souhrn aktivit centra

B Screeningv 1.a 2.trimestru téhotenstvi
(kombinovany a integrovany test)

B Stanovenirizika preeklampsie

B Konsilidrni ultrazvukova vysetfeni pfi pode-
zfeni na vrozené vyvojové vady (VVV) plodu
nebo v pripadé vyssiho rizika pro zavazna
geneticka onemocnéni plodu

B Genetické konzultace v pFipadé pozitivniho
biochemického screeningu v prvnim
¢i druhém trimestru téhotenstvi s ndvrhem
dal3iho postupu

B Invazivni vykony prenataini diagnostiky:
odbér plodové vody (AMC),
biopsie choria (CVS),
odbéry fetalni krve (KC)

PREDIKO

centrum prenatalnf diagnostiky a genetiky

PREDIKO, s.r.o.

Neinvazivni prenatalni testovani
chromozomalnich aberaci

Genetické poradenstvi pfi neplodnosti

Genetické konzultace u téhotnych

s prokazanymi rizikovymi faktory

v perikoncep€nim ¢&i prenatalnim obdobi
3D/4D UZ vySetFeni plodu

Prenatalini kardiologie - specializovana
vySetfeni détskym kardiologem

Vykony fetalni mediciny: amniodrenaze,
amnioinfuze, punkcni procedury

u obstrukei dutych systém( apod.

UPOZORNENI:

NA JAKEKOLIV VYSETREN(

DO CENTRA PREDIKO

SE LZE DOSTAVIT POUZE

PO PREDCHOZIM OBJEDNANI.

LeSetin 1 6966, 760 01 ZIin
Tel.: 575570 875, 606 780 317
E-mail: prediko@prediko.cz
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