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~ VROZENE
VYVOJOVE VADY

V naSi laboratofi provadime laboratorni screeningova vySetfeni vrozenych vyvojovych vad (VVV) ave spolupraci
s genetikem i hodnoceni rizik. Spolupracujeme s Iékafi z oddéleni Iékarské genetiky Thomayerovy nemocnice v Krci. NaSe
laboratof ma Registracni list laboratofe zabyvajici se screeningem v I. a Il. trimestru téhotenstvi. Pravidelné ziskavame
osvédceni v domacim (SEKK) systému mezilaboratorni kontroly kvality.

Screening vrozenych vyvojovych vad je soubor vySetfeni béhem téhotenstvi, kterd slouzi k vyhledani téhotnych Zen se
zvySenym rizikem nékterych vrozenych vad. U téchto Zen je poté doporuceno navstivit genetickou ambulanci, kde lékafi
téhotné Zené vysvétli moZnosti arizika rznych vysetfeni plodu, kterd vrozenou vadu odhali. Biochemicky screening
je zaméfen predevsim na vyhledani rizika Downova syndromu. Tento syndrom je zplisoben pfitomnosti nadpocetného
chromozomu 21 v bunkach plodu. Jedna se o nejcasté;Si pricinu mentalni retardace a je ¢asto spojeny s dalSimi vrozenymi
vadami srdce nebo traviciho traktu.

Biochemicky screening mize upozorniti nadal$ichromosomalnivady. Edwards(v syndrom, ktery je zplisoben nadpocetnym
chromozomem 18. a Patautlv syndrom, kde jde o nadpocetny je chromozom 13. Edwards(v syndrom zpUsobuje postiZzeni
porodni vahu, mnohocetné vyvojové vady srdce, anomalie obratld, mikrocefalii a téZkou psychomotorickou retardaci.
PostiZeni umiraji vétSinou jesté v kojeneckém véku. Pataullv i EdwardsGv syndrom se vyskytuji velmi vzacné.

DalSi vadou, kterou miZe biochemicky screening signalizovat, je defekt neuralni trubice (NTD), ktery zahrnuje bud’ tzv.
anencefalii, nedostate¢ny vyvoj mozku a lebky, a neni slu€itelny se Zivotem nebo spinu bifidu - otevieny rozStép patefe,
ktery v zavislosti na rozsahu defektu mdze zplsobovat ochrnuti dolni ¢asti téla, ztrdtu kontroly nad vylucovanim moce
a stolice a dalSi zavaZzné komplikace. Pozitivni screening miZe téZ signalizovat rozstép predni stény bfisni. Pfi zvySeném
riziku téchto roz8tépovych vad se provadi cilené ultrazvukové vySetfeni plodu.

Screening vrozenych vyvojovych vad vySetfujeme ze séra téhotné Zeny. VySetfované analyty nejsou pfilis stabilni. Je
vhodné co nejrychlejSi dodani krve do laboratofe. Pokud neni moZné dodat krev v den odbéru, je nutné provést centrifugaci
vzork( a zmrazeni, pfipadné zchlazeni séra. Také Ize odeslat pacientky na odbér na nékteré z nasich odbérovych pracovist’.
Jejich seznam naleznete na strankach www.prevedig.cz nebo na zadni strané papirové zadanky pro screening vrozenych
vyvojovych vad.
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SCREENING VROZENYCH VYVOJOVYCH VAD V 1. TRIMESTRU TEHOTENSTVI

Prvotrimestralni screening Downova syndromu a dalSich vad se provadi od zac¢atku 11. do konce 13. tydne téhotenstvi.
Riziko se potitd ze znakd (markerd) chromozomadlnich vad plodu ziskanych vySetfenim krve matky a pfi ultrazvukovém
vySetfeni.V naSilaboratofi vySetfujeme koncentraci volné podjednotky B-HCG a PAPP-A. Pro vypocetrizika se dale pouZziva:
vék a vaha matky, datum posledni menstruace, stafi plodu (nejlépe vypoctitané podle délky CRL v mm), mnoZstvi tekutiny
nahromadéné v podkozi v oblasti zahlavi plodu (velikost nuchalni translucence - NT v mm) a pfitomnost/nepfitomnost

nosni klstky (,NB").

PRAKTICKE INFORMACE PRO VYSETREN:I:

e VySetfujeme ze séra téhotné pacientky.
¢ Vysledky screeningu vydavame dvéma zpUlsoby podle pfani |ékafe:
1. Svypoctem rizika programem Alpha8. Vysledky vydavdme kaZdé Gtery odpoledne zkontrolované a podepsané
genetikem z oddéleni |ékarské genetiky Thomayerovy nemocnice v Krci.
2. ZaSleme stanovené biochemické markery Iékafi nebo specialistovi dle poZzadavku o3etfujiciho Iékare). Vysledky
vydavame denné.
e (Cena pro samoplatce je v obou pfipadech 760 K¢ (hodnoceni rizika je zdarma)
e Vzor vypinéné zadanky. Modfe jsou vyplnény ultrazvukové parametry, které potfebujeme, pokud hodnotime riziko
v nasi laboratofi. Lze je zaslat spolu se vzorkem krve, ale také je dodat i pozdéji. Stanovime biochemické analyty
a riziko spocitame po dodani ultrazvuku.
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* Provadime i stanoveni PIGF (Placentarni rGstovy faktor), ktery je markerem pro ranou diagnostiku preeklampsie.
Spolu sméfenim stfedniho arterialniho tlaku a dopplerovskym méfenim uterinnich arterii pfispiva k diagnostice tohoto
onemocnéni jiz pfed prvnimi pfiznaky. Stanoveni provadime ze séra téhotné Zeny v 11. az 13. tydnu téhotenstvi.
Staci dohromady jeden odbér pro PIGF a screening vl.trimestru. Cena PIGF pro samoplatce je 590 K¢.
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SCREENING VROZENYCH VYVOJOVYCH VAD VE 2. TRIMESTRU TEHOTENSTVI

(tzv. TRIPLE TEST)

Triple test je jednoduchou a pomérné efektivni formou screeningu vrozenych vyvojovych vad, ktery je realizovan pouhym
odbérem krve. V soutasné dobé se samotny triple test pouZivd ke screeningu chromozomalnich syndromd u Zen, které
pfichazeji k l1ékafi v pozdéjSim stadiu téhotenstvi nebo jako soucdst integrovaného testu (viz dale). Optimalni nacasovani
odbéru krevniho vzorku je mezi 16. - 18. tydnem téhotenstvi. Lze ovSem vySetfit krevni vzorky uz v 15. tydnu téhotenstvi
a nejpozdeji Ize tyto testy provést do konce 22. tydne téhotenstvi. Triple test zahrnuje stanoveni: alfal-fetoproteinu

(AFP), celkového choriogonadotropinu (BHCG) a nekonjugovaného estriolu (UE3).

PRAKTICKE INFORMACE PRO VYSETRENI:

Cena pro samoplatce je 650 K&.
Spravné vyplnéna Zadanka:

VySetfujeme ze séra téhotné pacientky.
VVSechny vysledky vydavame ve formé zpravy s hodnocenim a vypoctem rizika programem Alpha8. Kazdé atery
zpravy zkontroluje a podepiSe genetik z oddéleni Iékafské genetiky Thomayerovy nemocnice v Kréi.
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INTEGROVANY TEST

Jedna se o nejdokonale;jsi strategii biochemického screeningu viibec. Integrovany test ma absolutné nejvyssi senzitivitu,
faleSnou pozitivitu, je tedy velmi malé procento faleSné pozitivnich vysledk(, které by zbytecné téhotné Zeny stresovaly.
Velmi dileZitym aspektem nizké faleSné pozitivity je, Ze jen velmi malé procento Zen se musi podrobovat diagnostickym
invazivnim vykon(m. Z praktického hlediska je integrovany test provadén spojenim vysledk( testu v 1. trimestru
a vysledk( triple testu ve trimestru druhém. V nasi laboratofi provadime nejvice sekvencni variantu integrovaného
testu. Po odbéru v 1. trimestru poSleme lékafi pfedb&Znou zpravu a definitivni zavérecné hodnoceni probihd aZ po odbéru
ve 2. trimestru.

PRAKTICKE INFORMACE PRO VYSETREN:I:

¢ Pacientka by méla mit odbér pro screening v 1. trimestru v rozmezi 10+0 az 13+3.

e Ultrazvuk (méfeni CRL, NT a NB) musi byt proveden 11+3 az 13+6.

e Odbér pro screening ve 2. trimestru by mél byt mezi 15+0 az 22+6.

¢ 0Obé biochemickd vysetfeni by méla probéhnout v nasi laboratofi.

e PracoviSté, kterym nehodnotime screening v 1. trimestru, ale maji zajem o integrovany test, musi doplnit na
Zadanku pro 2. trimestr hodnoty CRL, NT a pfitomnost/nepfitomnost NB z 1. trimestru.

e \/lydavame vysledky ve formé zpravy s hodnocenim a vypoctem rizika programem Alpha8. VVysledky vydavame
kazdé utery zkontrolované a podepsané genetikem z oddéleni Iékarské genetiky Thomayerovy nemocnice v Krci.

Specialni pfipad je tzv. sérum integrovany test, u kterého se hodnoti pouze biochemické markery vrozenych vyvojovych
vad bez zapocitani ultrazvukovych parametrd z 1. trimestru (téhotenstvi se datuje pouze orienta¢né podle posledni
menstruace).
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