INVAZIVNI VYSETRENI V GRAVIDITE
Vyskyt

Invazivni vySetfeni v gravidit¢ jsou nezbytnou metodou pii diagnostice chromozomalnich
aberaci a nckterych dédi¢nych onemocnéni. Mezi ty nejcastéji se vyskytujici fadime

chromozomalni odchylky v poctu:

e Downlv syndrom (trizomie 21. chromozomu) - nejfrekventovanéjsi chromozomalni
anomalie, vyskytuje se u 1 z 700 ziv€ narozenych déti

e Edwardstuv syndrom (trizomie 18. chromozomu) - vyskytuje se u 1 z 3000 zivé
narozenych déti

e Patautv syndrom (trizomie 13. chromozomu) - vyskytuje se u 1 z 5000 zivé
narozenych déti

e Klinefelteriv syndrom (nadpocetny chromozom X) - vyskytuje se u 1 z 500 ziveé
narozenych déti

e Turnerv syndrom (chybéni chromozomu X) - vyskytuje se u 1 z5000 zivé

narozenych déti

Invazivni vySetfeni ndm ale pomédha odhalit i onemocnéni podminénd zménou tvaru

chromozomi, sem spadé napf.:

e Prader-Willi syndrom (delece raménka chromozomu 15) - vyskytuje se u 1 z 25000

7iveé narozenych déti

K invazivnimu vySetfeni se uchylime 1 v pfipadé vyskytu dédicného monogenniho

onemocnéni v roding. U nich je riziko vyskytu dané typem dédi¢nosti.
Etiologie, patogeneze

Ptic¢inou numerickych chromozomadlnich odchylek je chybné probéhlé buné&cné déleni,
Hlavni ptfiznaky - invazivni vySetfeni se pouzivaji k diagnostice celé fady onemocnéni
a syndromi, jejich projevy jsou velmi rozmanité. Jde o zmény mentalni i o poruchy

organovych soustav.

VySetreni



Invazivni vySetfeni jsou vyraznym zasahem do téla t€hotné zeny, mirn€ zvysuji riziko potratu
(0 1-2 %), proto by se kinvazivnimu testovani mélo pfistupovat pouze v piipadé

odtiivodnéného rizika postizeni plodu.

K invazivnim vySetfenim fadime amniocentézu (AMC) a vysSetteni choriovych klka (CVS).
Amniocentéza, vySetfeni plodové vody, se provadi nejcastéji v 15. — 20. tydnu gravidity
a spoc¢iva v odbéru 10 — 20 ml amniové tekutiny, v niz jsou pfitomny buiiky plodu. Odbér se
provadi za ultrazvukové kontroly ptes sténu bfisni matky. Odbér choriovych klka se provadi
po 11. tydnu gravidity a to zavedenim katétru pies kréek délozni nebo opét odbérem pies

sténu biisni. I tato metoda se provadi pod kontrolou ultrazvukem.

Mezi nejcastéjsi divod k provedeni invazivnich vysetfeni patfi zvySené riziko vyskytu

vrozené vyvojové vady u plodu, to nam nejéastéji odhali:

e Pozitivni screening 1. trimestru — screeningova vysetfeni se zaméiuji predevsim na
nejcastéj§i  chromozomalni vady u plodu, coz jsou Downiv syndrom
(trizomie21. chromozomu), Edwardsiv syndrom (trizomie 18. chromozomu) a
Patauliv syndrom (trizomie 13. chromozomu). Riziko vady u plodu je u kazdého
téhotenstvi, proto je potfeba vzit v ivahu dalsi faktory, vék matky, ultrazvukové a
biochemické vysetfeni krve matky. Screening je povazovan za pozitivni, je-li riziko
vyskytu vady u plodu 1:300 a vys§i. Tzv. prvni riziko zahrnuje v€k matky, hladiny
lidského choriogonadotropinu (free BhCG) a placentarniho ristového faktoru (PLGF),
hodnotu S$ijového projasnéni, tzv. druhé riziko bere navic v potaz vySetfeni nosni
kistky (NB), pulzaci ductus versus (DV) a tepovou frekvenci plodu (TR).

e Pozitivni triple test — jde o biochemické vySetfeni hodnot choriogonadotropinu,
estriolu a afetoproteinu z krve matky.

e V¢kova indikace—nepodstoupi-li Zena z jakéhokoli divodu screeningové vysSetfeni
V prvnim trimestru, zohleditujeme populacni riziko na zaklad¢ jejiho v€ku.

e Ultrazvukovy nélez — ultrazvukové vySetieni je zasadni soucasti prvotrimestralniho
screeningu, kdy zjistujeme tloustku sijového projasnéni, pritomnost ¢i nepfitomnost
nosni kustky, temeno-kostréni délku, pritok v ductusvenosus a srdecni frekvenci
plodu. Ve druhém trimestru sledujeme tadu znaka, které ndm pomohou odhalit
pfitomnost chromozomdlni vady. Mezi né€ patii ventrikulomegalie (rozSifeni
komorového systému), cysty choroidealniho plexu, hypoplazie nosu, rozstép obliceje,
Sijovy edém, srdeCni abnormality, abnormality ledvin a mocového traktu, kratké

koncetiny, polydaktylie, atrézie jicnu a dvandctniku, ristova retardace plodu. Dllezité



je peclivé vyhodnoceni téchto abnormalit a jejich kombinaci a kontrola vyskytu
dalSich ukazateli chromozomalni vady. Malé abnormality nemusi byt nutn¢ spojeny
S zadnym postizenim, naopak spolecny vyskyt nékterych ultrazvukovych ukazateld je

pro chromozomalni vady vice nez typické.
Dalsi skupinou pacientek, které nejcastéji absolvuji invazivni vysetieni jsou ty, u nichz se
V rodinné anamnéze vyskytuje zatéz dédi€ného onemocnéni. U nich je riziko dané typem

dédi¢nosti dané nemoci.

Obr. 1 Amniocentéza Obr. 2 Odbér choriovych klka
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Lécba
O tom jak bude pokracovat t€hotenstvi, u nichZ byl diky invazivnim postupiim prokéazan
patologicky karyotyp, rozhoduje zdsadné rodicka. Konzultace s klinickym genetikem by

ji méla poskytnout dostatek informaci o charakteru postiZzeni, progndze, zivotaschopnosti

plodu.
Komplikace

Invazivni metody pozivané v prenatalni diagnostice s sebou nesou riziko navySeni
spontanni potratovosti 0 1-2%. Potrat, ktery je zptisoben AMC a CVS ptichazi do 5. dne

po vySetieni.

Amniocentéza i odbér choriovych klkii muze zpiisobit bolesti obdobné jako pii

menstruaci a bolesti bficha, ty jsou vétSinou zvladnutelné paracetamolem.

Praktické rady pro pacienta
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Riziko vyskytu vady existuje u kazdého t€hotenstvi, k jejich zjiSténi je potieba sledovat
mnozstvi ukazatelll a pomoci neinvazivnich postupil vytipovat gravidity, u nichz je riziko
vyznamné. Teprve pak je nutné zvazit vyuziti invazivnich postupt.
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