Screening vrozenych vyvojovych vad

Vyhledavani téhotnych s vyznamnym rizikem konkrétni patologie, kterd mdze negativné ovlivnit vyvoj plodu.
Screeningové metody se zaméruji na ¢asnou detekci chromozomalnich aberaci a dalsich morfologickych ¢i
funkcénich abnormalit plodu. Déle se soustredi na detekci onemocnéni, kterd jsou vysoce rizikova pro fyziologicky
vyvoj plodu (infekce, diabetes, preeklampsie).

Pri pozitivnim screeningovém zachytu je indikovano diagnostické vySetreni, které slouzi k potvrzeni diagnézy.

Revize doporuceného postupu CGPS CLS JEP ¢ 1/2019 Sb. Platnost od ledna 2021

Screening v 1. trimestru

Komplexni prenataini vysetfeni (do 14. tydne gravidity).l!) V¢asna detekce nej¢astéjsich morfologickych a
chromozomalnich vrozenych vad plodu. Preferenéni metodou je tzv. kombinovany test (biochemicky a
ultrazvukovy), ktery bohuzel neni hrazen ze zdravotniho pojisténi.

Laboratorni vysSetreni (do 14. tydne)

Stanoveni krevniho obrazu a krevni skupiny RhD, dale provadime screening nepravidelnych
antierytrocytarnich protilatek a sérologii HIV, HBsAg a protilatek proti syfilis.

V rdmci screeningu diabetu v téhotenstvi stanovujeme glykémii nalacno. Pri zvySenych hodnotach (>5,1 mmol/l)
vySetrfeni opakujeme jiny den. Hodnoty (5,1-6,9 mmol/l) odpovidaji gestaénimu diabetu, (nad 7 mmol/l) mluvime
0 zjevném DM. Nezdvisle na typu onemocnéni, hodnoty hyperglykémie musi byt striktné korigovany a
stabilizovdny na hodnoty ve fyziologickém rozmezi (hyperglykémie je pravdépodobnou pfic¢inou patogenniho Ucinku
na vyvoj plodu).

UZ vysSetreni (do 14. tydne)

Uréeni poétu plodu, u viceCetnych stanovime i pocet placent (chorionicita) a plodovych oballl (amnionicita).
Hodnotime vitalitu plodu a méfrime temeno-kostr¢ni vzdalenost (CRL). Hodnotu porovnavame s popula¢nim
standardem a podle toho uré¢ime gestaéni stafi plodu a vypodéitame predpokladany termin porodu.'?!

Kombinovany test (vhrada pacientkou)

Test s vysokym zachytem vsech vrozenych vad plodu (80 %).13! Zohledriuje hodnoty krevnich markerd, Udaje z
UZ vySetreni a anamnézu (vék, vaha, vyska, rizikové faktory v rodinné i osobni anamnéze, pribéh predchozi
gravidity apod.). Dnesni metody umoznuji zjistit, vedle rizika vzniku chromozomalnich vad, i riziko rozvoje
preeklampsie, ristové restrikce plodu a predéasného porodu.

Daéle Ize stanovit gestacni stari plodu, detekovat vicecetné téhotenstvi, kompletné zhodnotit anatomie plodu,
mnozstvi plodové vody a lokalizaci placenty.

1. Odbér krve (11+0 az 11+6) - stanoveni hladin PAPP-A, free-BhCG a PIGF.

2. UZ vysetfFeni (11+0 az 13+6) - zméreni CRL, upfesnéni gestacniho stafi, pritomnost nosni kistky,
zméreni NT (Sijového projasnéni), trikuspidalni regurgitace, prdtok v ductus venosus a mérime prdtok v obou
aa. uterinae.’!

Snizeni PAPP-A a zéroven zvyseni free-BhCG znadi vysoké riziko pro trizomie 21. (Downlv syndrom), snizeni obou hladin je typické
pro trizomie 13. a 18. (Pataulv a Edwards@v syndrom). Snizeni PAPP-A dale znadi pro riziko rozvoje preeklampsie a rlstové restrikce
plodu, velmi nizké hodnoty mohou rovnéz signalizovat bliZici se potrat. Pro Downdv syndrom rovnéz svédci zvyseni NT a nepfitomnost
nosni klstky. Zvysené hodnoty placentarniho rlistového faktoru a abnormality pritoku v uterinnich arteriich znaci zvysené riziko pro
rozvoj preeklampsie a rlistové restrikce plodu.

Pfi pozitivnim screeningu chromozomalnich aberaci v 1. trimestru indikujeme odbér choriovych klkd nebo
amniocentézu. Pri pozitivnim zachytu rizika preeklampsie a restrikce rlistu, poddvame preventivné 1x denné
ASA, az do 36. tydnu.

Neinvazivni prenatalni diagnostika (vhrada pacientkou)

Lze stanovit po 10. tydnu téhotenstvi. Karyotyp sestavujeme z volné nebunécné DNA plodu v materské plazmé.
Umoznuje screening aneuploidii (Down(v, Edwards(v, Pataullv syndrom), dalsich numerickych aberaci
chromozomU a gonozomalnich odchylek. Zarover umozriuje stanoveni pohlavi plodu a RhD.

Vhodnd alternativa invazivnich vysetreni s velmi vysokym zachytem. Nevyhodou je, Ze pozitivni zachyt musime
diagnosticky potvrdit invazivnimi metodami. Jedna se o pomérné drahé vysetreni, které neni hrazeno pojistovnou.
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Screening v 2. trimestru

Provadime pravidelné UZ vy$etfeni ve 20.-22. tydnull!. MiZeme pacientkdm nabidnout podrobné morfologické
hodnoceni, které ale neni hrazeno pojistovnou.

UZ vysetreni (20.-22. tyden)

Hodnotime pocet plodd, vitalitu, lokalizaci placenty, mnozstvi plodové vody. Biometrie zahrnuje méreni
biparietalniho rozméru (BPD), obvodu hlavy (HC), obvodu briska (AC) a délku femuru (FL). Z téchto hodnot Ize
odhadnout pfibliznou hmotnost plodu (EFW).[2! Nasledné hodnotime morfologii tkdni a organ(, patrame po
anomaliich.

Podrobné morfologické UZ vysSetreni (uhrada pacientkou)

Oproti klasickému UZ provadime navic podrobné vysetreni véech organli. Posuzujeme jejich morfologii vzhledem ke
gestacnimu stari a zamérujeme se na typické znaky morfologickych vad. Vysledky zaznamenavdme do protokolu.

Kontrolujeme pritomnost obou kosti predlokti a vSech prstli na HK, dale sledujeme tvar nozi¢ek. V obli¢ejové ¢asti hodnotime
pritomnost nosni klstky a obou ocnic. Sledujeme morfologii mozku (tvar motyla) a porovnavame dle fyziologického nélezu stejného
gestacniho stéri. Dale provadime peclivou kontrolu srdce (spravna lokalizace, otoceni, 2 komory a 2 siné, plné oddéleny septy.
Hodnotime prdtok dutus venosus a pritok trikuspidalni chlopni, stanovujeme srdecni frekvenci, pritomnost Selestdl. Kontrolujeme
pritomnost velkych cév a jejich vstup do srde¢nich oddilll. Hodnotime tvar zaludku, ledvin a kalichd. V tuto chvili uz je mozné urcit
pohlavi plodu.

oGTT (24.-28. tyden)

Podstupuji vSechny zeny s negativnim zachytem v I. trimestru. Provaddime rdno, po 8 hodinach la¢néni (3 dny pred
testem klasické stravovaci ndvyky). Na la¢no provedeme odbér krve z periferni zily a stanovime hladinu aktualni
glykémie. Nasledné Zena vypije roztok 75 g glukézy ve 300 ml vody (do 3-5 minut). Dalsi odbér krve provadime po
60. (Gly < 10,0 mmol/l) a po 120. minuté (Gly < 8,5 mmol/l).[*'Pokud nedojde k poklesu glykémie na pavodni
hodnotu ani po 120 minutach, pacientka je svéfena do péce diabetologa.

2 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Oralni glukdzovy tolerancni test.

Screening ve 3. trimestru

U 10 % téhotenstvi dochazi od druhé poloviny ke zpomaleni rdstu plodu (asi u 7 %) rovnéz nachazime selhavani
funkci placenty, coz vede k nedostate¢nému prenosu zivin a kysliku (hypoxicky novorozenec).

Laboratorni vySetreni (28.-34. tyden)
Stanoveni krevniho obrazu a sérologie syfilis.
UZ vysSetreni (30.-32. tyden)

Hodnotime pocet plodd, jejich vitalitu a polohu. Stanovujeme biometrii: zmérenim BPD, HC, AC, FL, a
naslednym vypoctem EFW. Vy$etfeni morfologie organt. Hodnotime lokalizaci placenty (zvazit vzdalenost
dolniho pélu od vnitfni branky) a mnozstvi plodové vody.

Vaginorektalni detekce GBS (35.-37. tyden)

Streptococcus agalactiae (typu B) nachdzime u 30 % Zen jako prirozenou soucast vaginalni mikrofléry. Jedna se
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nastava v pribéhu prostupu porodnimi cestami. Mezi rizikové faktory fadime porod nedonosenych novorozenc,
predc¢asny odtok plodové vody, nizky gestaéni vék, horec¢ku v priibéhu porodu atd. Casné infekce (80 %) probihaji
pod obrazem neonatdlni sepse. Pozdni se Castéji projevuji jako meningitida.

Pri pozitivni detekci indikujeme ATB clonu p¥i porodu (i.v. penicilin).
Screening rustové restrikce plodu (dhrada pacientkou)

Provadi se v 36. tydnu. Rlstova restrikce vznikd u 5-10 % téhotnych a je pric¢inou 30-50 % intrauterinnich Gmrti.
Hlavnim cilem tohoto vysetreni je kontrola rlstu plodu a jeho dostatec¢né cévni zasobeni.

Provedeme biometrii plodu (uré¢eni velikosti a hmotnosti). Ur¢ime dopplerovské pritokové parametry,
zmérenim pulzatilniho indexu (a. cerebri media, a. umbilicalis, ductus venosus a aa. uterinae). Nasledné vytvarime
biofyzikaIni profil plodu. To ndm poskytne informace o pripadnych rizicich. A na zdkladé toho mizeme planovat
dalsi postup (vcetné predc¢asného ukonceni téhotenstvi).

Dalsi postupy ve 3. trimestru
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Od 28. tydne: mozné provést antepartdlni RhD aloimunizaci u Rh™ matek.

36.-37. tyden: evidence téhotné Zeny do porodnice.

0Od 38. tydne: Zendm nabidnuta moznost indukce porodu pomoci Hamiltonova hmatu.

0d 40. tydne: podle zvazeni |ékare provadime kardiotokograficky non-stress test (posouzeni
hemodynamické stability plodu v klidovém stavu).

Mezi 41+0 a 42+0: se podnikaji kroky k ukonceni téhotenstvi (preindukce, indukce vaginalniho porodu).

Porovnani laboratoniho screeningu

Test Casové okno, parametry Falesna pozitivita Vytéznost

= 10+0 - 13+6: PAPP-A, volny B HCG, PIGF

R . - o, o,
Kombinovany 11 3 _13+6: Uz vygetieni NT 38-68% 85 %
Triple s 1540 -20+0 AFP, hCG, uE3 9,3-14% 69 %

s 1040 -11+3: PAPP-A, B hCG, PIGF
Integrovany s 11+0 - 13+6: UZ vySetreni NT 08-12% 94 %

= 15+0 - 20+0: AFP, hCG, uE3

Odkazy

7 va s

Souvisejici ¢clanky

Prenatalni diagnostika

Vrozené vyvojové vady

Indikace chromozomalniho vysSetreni
Preeklampsie

RUstova restrikce plodu
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