Znalost a informovanost pro pocit jistoty:

Nasi snahou je co nejlepsi informovanost rodicii v modernich diagnostickych metoddch v téhotenstvi. Jen dobre
informovani rodice se mohou sprdvné rozhodnout a zvolit si nejvhodnéjsi zpiisob prenatdlni diagnostiky.

Co to jsou chromozomy?

Lidské télo je sloeno z bunék. Kazda bunka obsahuje totoinou genetickou informaci. Tato informace je uloZena
v jadFe burky ve strukturdch, které se nazyvaji chromozomy. Chromozomy tvori stocend vidkna DNA (deoxyribonukleové
kyseliny) nesouci genetickou informaci. Kazda lidskd burika obsahuje 46 chromozomil.

Co znamend chromozomaln{ aberace?

Nékdy mohou lidské buriky obsahovat odlisny pocet chromozomi, nebo mohou mit chromozomy odliSnou stavbu.
Tato porucha vznikd pFi oplodnéni — tj. pFi spojeni vajicka se spermii — a md negativni efekt na fyzicky a mentdlni vyvoj
postizeného jedince. Celkem je zndmo asi sto téchto syndromii. K nejzndméjsim a nejcastéjsim patfi Downitv syndrom.

Co je to Downiiv syndrom?

Downiiv syndrom je chromozomalni aberace, u niz je v burikdch pFitomen nadbytecny 21. chromozom. Buriky tedy
obsahuji 47 chromozomit misto 46. Toto onemocnéni zpiisobuje vdiné postizeni intelektu a Casto je spojeno s mnohymi
vyvojovymi vadami.

Kdy je riziko narozeni ditéte s Downovym syndromem zvySeno?

Dité s Downovym syndromem se mize narodit kazdé rodicce. Riziko naristd se zvySujicim se matefskym vékem. Ve
véku 20 let je toto riziko 1: 1500, v 35 letech vzristd na 1 : 260 av 40 letech je 1 : 100.

Vétsina téchto onemocnéni neni spojena s rodinnym vyskytem a vznikd zcela ndhodné — de novo.

Jak4 je citlivost ,kombinovaného testu® v I. trimestru?

Jde o test, ktery kombinuje vysetieni krve matky s vySetienim specifickych ultrazvukovych detailit plodu umoznuje
detekci aZ 85 % plodii s Downovym syndromem. Tradicni biochemicky screening provddény v 16. tydnu téhotenstvi — tzv.
trojity test — dokdze zachytit pouze 50 — 60 % déti s timto syndromem.

Co je to PREEKLAMPSIE ?

Jednd se o soubor dvou az tii symptomi (vysokého krevniho tlaku, ndlezu bilkoviny v moc¢i a rozsdhlych otoki),
vyskytujicich se pouze v souvislosti s téhotenstvim - nejaFive viak po jeho 20. tjdnu. V souvislosti s ni dochdzi casto k
zdvaznému zpomaleni ristu plodu v déloze, ¢imz se zvysuje riziko nitrodélozniho odumreni plodu. Nepoznand preeklampsie
miige tak vyistit v t6:ké, nékdy aZ fatdlni, poskozeni zdravi matky i ditéte a patfi proto k nejobdvanéjsim komplikacim
téhotenstvi. Neni nijak vzdcnd. Vyskytuje se aZ u 5% vsech ‘éhotnych Zen.

Co je to IUGR- riistova retardace plodu ?

Je to postupné zaostdvdni ristu plodu pod normu stanovenou pro dané stdri téhotenstvi v disledku nedostatecného
zdsobeni jeho organismu kyslikem a Zivinami. Dité v dfloze irvale strddd a v koneéném disledku je ohrozeno dmrtim
v prabébunitraddloinihovivoje. ol

Pro¢ PREEKLAMPSIE a IUGR vznika?

Spole¢nou pFicinou je nedokonalé , uhnizdéni" placenty v éasnych stddiich gravidity, coZ vyznamnym zpisobem
ovlivni prittok krve matefskymi cévami zdsobujicimi téhotnou délohu Zivinami a kyslikem. Ndslednymi sloZitymi procesy pak
dochdzi postupné (nékdy i ndhle) k vySe popsanym pFiznakim.. &

Lze PREEKLAMPSII a IUGR pfedvidat?

Ano. Zmérenim krevniho tlaku v kombinaci s ultrazvukovym vySetienim pritoki krve déloznimi tepnami a
laboratornim vySetienim placentdrnich faktorii v krvi t€hoimé mizeme vznik zdvainé formy preeklampsie predvidat az v 90%.

Lze sniZit riziko vzniku PREEKLAMPSIE a [UGR? '

Ano. Vysledky velkych studii ukazuji, Ze u téhotnych s vysokym rizikem pro tyto komplikace Ize toto snizit az 0 50%
dlouhodobym uzivdnim malych ddvek Aspirinu.

V &em spoliva vySetFeni $fjového projasnéni — NT a vySetfeni nosni kiistky - NB ?

UZ vySetreni sijového projasnéni (NT — nuchal translucency) a nosni kiistky ( NB - nasal bone) se provadi v 11.- 14,
tydnu tehotenstvi. Pomoci ultrazvuku je zméFeno nahromadéni podkoini tekutiny v zdtylku. PFitomnost vétsiho mnoistvi
tekutiny v této oblasti je asto spojeno s chromozomdlnimi aberacemi plodu — napf. s Downovym syndromem. NepFitomnost
nebo zkrdcent nosni kiistky v tomto obdobi miiZe signalizovat postiZeni Downovym syndromem.

V &em spoliva vySetfeni krve?

V 10..- 13. (idedlni 10+0 az 11+3) tydnu téhotenstvi vySetfime z krve matky ldtky PAPP-A, free-beta hCG. Ty se
vytvdri v placenté a prestupuji do materské krve. U téhoterstvi s Downovym syndromem je hladina téchto ldtek abnormalni.

Vypoéet rizika chromozomalni aberace

PFi vypodtu se kombinuji zndmd rizika dand vékem matky, tloustkou §ijového projasnéni (NT), pFitomnosti Ci
absenci nosni kosti (NB) a hladinou biochemickych markerit v krvi téhotné. Vysledkem je Cislo, které uddvd riziko narozeni
ditéte s Downovym syndromem.

Pokud je vysledek testu negativni...

Jeli vypoctené riziko mensi jak 1:300, je riziko narozeni ditéte s Downovym syndromem nizké. Je dileZité si
uvédomit, Ze nizké riziko neni totoiné s vyrazem iddné riziko.

I pFi negativnim vysledku je vhodné provézt podrobné ultrazvukové vysetieni mezi 18.- 23. tydnem téhotenstvi se zaméFfenim
na event. pritomnost-vrozenych vyvojovych vad plodu. '

Pokud je vysledek testu pozitivni...

Vysledné riziko testu vyssi jak 1:300 znamend to vyisi pravdépodobnost narozeni ditéte s Downovym syndromem.
To samoziejmé NEZNAMENA, ze dité md Downiv syndrom. Pokud si téhotnd bude p¥dt tento syndrom 100% vyloucit, je
mozno provést genetické vysetfeni z bunék plodové vody nebo choriovych kiki. Pokud si téhotnd invazivni vykon nepreje,
dalsi moznosti  diagnostiky genetické vybavy plodu je neinvazivni vySetfeni z krve téhotné PRENASCAN, HARMONY
k vylouceni nejzdvaznéjsich chromozomdlnich aberaci trizonie 21,18 a,13(Downiv, Edwardsiv a Pataiv syndrom) .



