KOMBINOVANY SCREENING V I. TRIMESTRU TEHOTENSTVi
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Co je kombinovany screening v I. trimestru?

Kombinovany screening v |. trimestru je neinvazivni vySetfeni, jehoz cilem je urceni rizika
postizeni plodu chromozomalni aberaci (odchylkou, vadou) a zachyceni nékterych vrozenych
vyvojovych vad plodu, véetné kalkulace rizik pfedcasného porodu, preeklampsie a rlistové
retardace plodu. Nej¢astéjsi chromozomalni vadou je DownUv syndrom (trizomie 21), o néco
vzacnéjsi vadou je Edwardslv syndrom (trizomie 18) a Patadv syndrom (trizomie 13). Pozitivni
vysledek kombinovaného screeningu mze vedle chromozomadlnich odchylek ukazovat také
na nékteré vrozené vady srdce (bliZe je specifikuje ultrazvukové vysetieni provadéné obvykle

ve 20. tydnu téhotenstvi).

Kombinovany screening v |. trimestru zahrnuje odbér krve matky a ultrazvukové vysetieni
plodu. DalSim sledovanym parametrem je vék matky (s rostoucim vékem se riziko vady
zvysuje). Urcitou nevyhodou screeningu je, Ze je fazen k nadstandardnim metodam a neni tedy
hrazen ze zdravotniho pojisténi (to se vztahuje az na vySetfeni v Il. trimestru téhotenstvi).

Cena se pohybuje dle pracovisté kolem 1500 K¢.
Priibéh screeningu

Odbér krve se provadi mezi 11. - 12. tydnem (idedlné 10+1 aZ 11+6) obvykle u pacientéina
ambulantniho gynekologa. Zjistuji se hodnoty specifického téhotenského proteinu PAPP-A
(pregnancy-associated plasma protein A) a volné B podjednotky hCG (free - hCG). Zjisténé
hodnoty jsou pfepocitany na aktualni télesnou hmotnost téhotné Zeny. Vysledek by mél byt
znam pred provedenim ultrazvukového vysetieni, aby bylo mozné nasledné téhotné sdélit

celkovy vysledek screeningu.

Ultrazvukové vysetieni nasleduje obvykle v rozmezi mezi 10. - 14. tydnem (nejlépe 10+1 az
13+6). Béhem vysetreni |ékat zhodnoti stafi plodu, uloZeni placenty, mnoZstvi plodové vody,
prohlédne koncetiny a vnitrni organy plodu. DlleZitou soucasti vySetreni je méreni Sijového
projasnéni (NT - nuchalni translucence). Jedna se o mnozstvi volné tekutiny v zahlavi plodu. U
plodd s chromozomalni aberaci byva tato hodnota zvysena. Je vsak treba ji hodnotit

s ohledem na temeno-kostréni délku plodu (CRL), ktera uddva jeho gestacni stari. U plodu



s normalnim poctem chromozom(l a vyrazné zvySenou hodnotou NT je vyssi riziko potratu,
nitrodélozniho odumfeni, zdvaznych strukturdlnich defektl a poporodnich umrti ditéte. U
plodl s normalnim poctem chromozom(, ale abnormdlni hodnotou NT jiz hrozi moznost
vrozenych vyvojovych vad srdce, branicni defekty, rozstép brisni stény, poruchy vyvoje kosti.
Soucasné vysetfujeme nosni kost (NB), jejiz nepfitomnost byva u Downova syndromu, pritok
krve na trojcipé chlopni v srdci (trikuspidalni regurgitace, TR), prltok krve v Zilni spojce (ductus

versus, DV) a méfime frontomaxilarni uhel (FMF).

Obr. 1: Sijové projasnéni
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Zdroj: http://www.kntb.cz/centrum-fetalni-mediciny-a-lekarske-genetiky, cit. 10. 4. 2017

PohodInéjsi variantou kombinovaného screeningu je metoda formou tzv. "One stop clinic"

(OSCAR), kdy je ultrazvukové vysetieni plodu a odbér krve provedeno béhem jedné navstévy.
Vysledek

Kombinaci sledovanych parametri - véku matky, hladiny biochemickych markert v krvi

téhotné, tloustky Sijového projasnéni a dalSich Gdaja z ultrasonografického vysetreni



dostavdme informaci o mife rizika postizeni plodu. Vysledek screeningu tak vyjadfuje
pravdépodobnost postizeni ditéte. Hranici mezi pozitivnim a negativnim vysledkem urcuje
laboratof, kterd vysledky zpracovava. Vysledky s nizkou pravdépodobnosti postizeni jsou
oznacovany jako negativni, vysledky s vysokou pravdépodobnosti postiZzeni jako pozitivni.,
¢asto je hranici pravdépodobnost 1:50. Napf¥. riziko 1:1000 znamena, Ze z 1000 Zen s timto
vySSi je pravdépodobnost postizeni. Nakonec ma jen malé mnoistvi Zen s pozitivnim
vysledkem postiZzené dité, vyznam testu tak spociva v odhaleni az 90 % plod( s chromozomalni
aberaci. Kombinovany screening v I. trimestru je tak vyrazné citlivéjsi nez starsi triple test,
ktery kombinoval riziko dle véku matky a vysledku krevnich testl a dosahoval vysledk( kolem
70 %. Dalsi nevyhodou triple testu je také jeho pozdéjsi provedeni - v Il. trimestru (14. - 16.

tyden).
Dalsi postup

Je-li vypoctené riziko postizeni ditéte nizké, neznamena to, Ze neni zadné. | pfi negativnim
vysledku je proto vhodné absolvovat v 15. - 16. tydnu odbér krve matky na AFP (alfa-1-
fetoprotein), popripadé provést kompletni biochemicky test v Il. trimestru a ultrazvukové
vySetfeni mezi 18. - 23. tydnem téhotenstvi se zaméfenim na pfitomnost vrozenych

vyvojovych vad plodu.

Zendm s pozitivnim vysledkem testu je nabidnuta genetickd konzultace, kde je s nimi
podrobné probran vysledek screeningu a varianty dalSiho postupu. V pfipadé souhlasu
pacientky je mozné provést invazivni vysSetieni s cilem ziskat vzorek tkané plodu k dalSimu

vySetfeni a upresnéni vysledku screeningu.

Prvnim takovym vysetfenim je odbér choriovych klki. Odbér choriové tkané se provadi
specidlni jehlou pod ultrazvukovou kontrolu, nejéastéji transabdominalné, méné casto pak
transcervikdlné, je moziné jej provést mezi 10. - 13. tydnem. Dalsi vyhodou je vysoka
spolehlivost vysledku, az 99 %. Nevyhodou je riziko potratu (pfiblizné 1 %). Druhym je
amniocentéza, pfi niZz je transabdominalné pod ultrazvukovou kontrolou odebirano malé
mnozstvi plodové vody s bufkami plodu. Provadi se ale az od 15. - 16. tydne. Riziko potratu je
srovnatelné s odbérem choriovych klkd. V pfipadé potvrzeni chromozomové aberace ma Zena

moznost téhotenstvi ukoncit.



Umélé preruseni téhotenstvi se fidi platnou legislativou. Z genetickych dlvodd je moziné
podstoupit interrupci az do 24. tydne (s doporucenim specialisty). Na vlastni Zadost se provadi
do 12. tydne téhotenstvi.

Zavérem

Kombinovany screening v I. trimestru je soubor vySetfeni umoznujici zachyt patologickych
téhotenstvi. Je spojen s fadou vyhod - od dfivéjsiho urceni rizika a vysoké spolehlivosti az k
pfiznivéjSimu vlivu na psychiku Zeny. Bud' se jiz koncem prvniho trimestru dozvi, Ze se dité

vyviji v poradku, nebo se dfive podchyti moZzna postiZeni a téhotenské komplikace.
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