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Screening v prubéhu gravidity
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Prevence tézkych VVV

Tento

pro;

Vrozené vyvojové vady: defekty orgdni, ke kterym doslo
béhem prenatalniho vyvoje plodu a jsou pFitomny pri
narozeni jedince

Biochemicky screening (vySetreni séra téhotnych Zen)
Ultrazvukoky screening

Pozitivni vysledky screeningu:
indikuji podrobné UTZ vysetrenti,
invazivni metody prenatadlni genetické diagnostiky
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Biochemické markery
Alfa-fetoprotein (AFP)
Lidsky choriovy gonadotropin (hCG)
Nekonjugovany estriol (UE3)

Pregnancy associated plasma protein A (PAPP-A)
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AFP

*  Glykoprotein

+  Gen pro syntézu AFP je lokalizovdn na 4. chromozomu

*  Syntéza probihad ve zloutkovém vaku, GIT (jdtra)

- Syntéza AFP prudce nartistdé do 10-13. TT
(pokles po 16.a 32 - 34.TT)

» zvySend hladina AFP: patologickad propustnost fetoplacentdrni
bariéry

» snizend hladina AFP: sniZzenad biosyntéza v jatrech plodu,
poskozena vaskularizace placenty

*  Odchylky hladin AFP indikuji poruchy metabolismu plodu a
pravdépodobné poruchy vyvoje placenty
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hCG

Glykoprotein, skldda se z a a B podjednotky, syntéza probiha v
syncitiotrofoblastu

Degradaci B podjednotky vznikd .nicked hCG", koneénym degradacnim
produktem hCG je beta-core hCG

Syntéza celkového hCG nartstd do 11. TT, pak prudce klesd
(alfa-hCG stoupd, beta-hCG se od 10. TT prudce snizuje)

hCG udrzuje produkci progesteronu ve zlutém télisku (corpus luteum) a
podporuje syntézu tetsosteronu fetdlnich varlat

Odchylky hladin hCG indikuji VVV nebo jiné zdvazné poruchy vyvoje
(mola hydatidosa, choriokarcinom, karcinom testes)

Zvy3eni Ci snizeni hladiny volné beta-podjednotky signalizuje zdvazné
poruchy vyvoje gravidity

Zmén¥ hladin hCG a jeho degradaénich produkti Ize stanovovat v séru i
mocCi Teéhotnych zen
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Protein PAPP-A

+ Syntéza probiha v syncitiotrofoblastu

- Hladina PAPP-A nartstd od 5. do 18. TT

* ShiZzeni syntézy PAPP-A provazi gravidity s vyvojem
plodu postizenym Downovym syndromem
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uk3

* Biochemicky marker odrdzejici aktivitu
fetoplacentdlni jednotky

» Shizend hladina uE3 provazi gravidity s vyvojem plodu
postizenym Downovym syndromem, se shizenou funkci
nadledvin a tézkymi poruchami CNS

» Koureni snizuje hladinu uE3 o0 15% |
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Screening chromozomadlné podminénych VVV
v 1. trimestru

* hladina PAPP-A a hCG v krvi matky. (9.-13. TT)

Pri Downové sydromu je PAPP-A sniZeno o vic hez polovinu a beta

hCG zvyseno. Pri trisomii chormozomu 18 je sniZzena hladina beta
hCG.

Rozhodujici je stdri téhotenstvi urcené dle CRL, tj. velikosti
plodu od hlavi¢ky po zadecek.

+ Nuchedlni translucence (10.-15. TT)

Zvysené hodnoty mohou ukazovat
napr. Na DS nebo trisomii 18.
chromozomu, ale také na srdecni vady,
pu&fénf kl{/l%, displgézje
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Screening ve 2. frimestru (15.-20. TT)

* Triple test nebo AFP test (16. TT)
(interpretace hodnot uE3, hCG a AFP v materském séru ).

Pri vyhodnocovani vysledki tohoto testu se prihliZi k hladindm
vyse uvedenych kontrolovanych latek, k véku matky a gestaénimu
stdri téhotenstvi. Vysledky vypovidaji o riziku DS, trisomie 18.
chromozomu a rozétépl pdtere.
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Screening VVV ve 2. trimestru

Odbér sérav 16. TT (16.-18. TT)
Pomoci UTZ uréit presné gestacni stari plodu

Referencni diagnosticka laborator musi mit provérené normy

Zaznamenat: vék, rasa, hmotnost, koureni, datum PM., diabetes,
vyskyt déti v predchozich graviditdch s poruchami CNS nebo VVV

NSNS

5. | Korekce pocitacovymi programy na vék, koureni, a dalsi rizikové
faktory

6. | Predchozi porod ditéte s poruchami CNS nebo VVV je primou indikaci
k amniocentéze

7. | U Zen starsich 35 let nenahrazuje screening indikaci k amniocétéze

8. | Abnormadlni vysledek vyzaduje okamzité provéreni gestacniho stdri
pomoci UTZ a podrobné UTZ vysetreni

9. | Abnormadlni vyslek okamzité indikuje amniocentézu

10 | Viysledky nutné konzultovat se specializovanym genet. pracovistém

11 | Téhotné s odchylnymi vysledky screeningu odeslat do genetické
poradny
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Poruchy prenatdlniho vyvoje provazené snizenim
hladin AFP v séru téhotnych Zen

Trisomie 21, trisomie 18, trisomie 13,
47 XXX, 47 XXY, 47 XYY,

45 X (i mozaikova forna)

NevyvdZzené chromozomadlni aberace
plodu

Zanik plodu,

Mola hydatidosa,

Kongenitdlni diafragmatickd hernie,
Kongenitdlni deficience AFP

Chromozomalni aberace
plodu

Poruchy vyvoje plodu

Inzulin-dependentni diabetes
mellitus,

PostiZeni matky
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Poruchy prenatdlniho vyvoje provazené zvysenim
hladin AFP v séru téhotnych zen (MS AFP)

+ Zvysené hodnoty MS AFP podminuji poruchy
umoznujici unik tohoto fetdlniho proteinu z plodu pres
kizi, ledviny, placentu a plice

* Porucha strevni recirkulace pri atréziich v GIT a pri
zvysené syntéze AFP

» Poruchy uzdvéru nervové trubice: anencefalie
spina bifida
encefalokéla
hydrocefalus
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Screeningové pocitaové programy

+ Software ALPHA
zhodnoti vysetreni AFP, hCG, beta-hCG, uE3 a PAPP-A

jedna se pouze o screening

testy uréuji pouze riziko postizeni, ani ho nepotvrzuji ani
nevyvraceji. Proto je vétsiné téhotnych s pozitivnim vysledkem

doporucena amniocentéza, kterd vysledky testl potvrdi Ci
vyvrati.
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Amniocentéza (15. - 18. TT)

» Invazivni diagnostickd metoda

» Odbér plodové vody, pres brisni sténu, ze které se
ziskaji odumrelé bunky pokoZky plodu.

» Provadi se u téhotenstvi s pozitivnim biochemickym
screeningem a u téhotnych starsich 35 let z divodu
vysokého rizika Downova syndromu, ddle pri vyskytu
VVV v rodinné anamnéze.
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Amniocentéza a kordocentéza
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MoZnost prevence poruch uzavéru nervové
trubice

- Podavani vitaminu
(vitamin D, riboflavin, vitamin C, )

nejlépe od doby poceti az do 6. tydne embryondlniho
vyvoje

multivitaminové prepardty uréené pro téhotné Zzeny
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+ Umoznuje prenatdlni vysetrreni molekuldrné
genetickymi nebo molekuldrné cytogenetickymi
metodikami

* Nutné postupy asistované reprodukce -IVF

+ VySetreni 1-2 bunék embrya

* FISH -nejcastéjsi aneuploidie

* DNA -aneuploidie, monogenné podminéna onemocnéni
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* Preimplantaéni diagnostika by méla byt vzdy
vyhrazena rodindm s vysokym genetickym rizikem
narozeni postizeného ditéte, nejednd se o
screeningovdvysetreni.
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- geneticka konzultace vzdy
-vzdy pro zdvaznd postizeni
-akreditovand pracovisté
*konzultace nedirekftivni

-participace obou partnert
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-informovany souhlas i pro rutinni metody

‘informace dostateéna

-svoboda volby, bez zdvislosti na dalsich
administrativnich postupech

-zakaz diskriminace

-divérnost informaci
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» Prenatadlni diagnostika u ndas neni osetrena
zdkonem.

+ Zdkon CNR ¢&. 66/1986 o umélém prrerusent
téhotenstvi

* Vyhlaska MZ 75/86
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» Po uplynuti délky 12. tydnt Ize uméle prerusit
téhotenstvi, jen je-li ohrozen Zivot Zeny nebo
je prokazano tézké poskozeni plodu nebo je
plod neschopen zivota.

» Svédci-li pro umélé preruseni téhotenstvi
genetické duvody, lze uméle prerusit
téhotenstvi nejpozdéji do dosazeni 24 tydnd

_tehotenstvi.
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