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Znalost a informovanost pro pocit jistoty:
Nall snahou je co iejlepii informoianost roditti o modernich diagnostich!,ch metoddch v tdhotens\i. Jen dobie

informovantrodiCe se nohou sprdvnd rozhodnout a molit si nejvhodndi|i zpflsob prenatdlni diagnostiky.
Co to jsou chromozomy?
LidskA ftlo je sloleno z bundk Kaidd buflka obsahuje totoinou genetickou informaci. Tato informace ie ulalena

v jddte buitky ve strukturdch, kteri se narlvaji chromozomy. Chromozomy tvofi stoCend vldkna DNA (deoxyribonukleovd
lEseliny) nesouci genetickou informaci. Kaidd lidsM buitkq obsahuie 46 chromozomi.

Co znamend chromozomdlnl aberace?
Ndkdy mohou lidske buhky obsahovat odlisny poCet chromozomfr, nebo mohou mit chromozomy odlilnou stavbu.

Tato porucha vznikd pii oplodn1nf - tj. pii spojeni vajiCka se spermil - a md negativnf efekt nafuick!' a mentdlni vyvoi
postiiendho jedince. Celkem je zndmo asi sto tdchto syndrornfr. K neizndmdi\im a neiCastdi\im patlt Downfrv syndrom.

Co je to Downtv syndrom?
Downfiv ryndrom jb chromozomdlni aberace, u ntr je v burtkach pi[tomen nadbyteer!' 21. chromozom. BuitlE tedy

obsahuji 47 chromozomfr mlsto 46. Toto onemocndni zpfuobuje vaind postilenf intelektu a Casto ie spaieno s mnohymi
ulvojoulmi vadami.

Kdy je riziko narozen{ ditEte s Downovfm syndromem zvf5eno?
D[td i Downovlm syndromem se mfiie nuradit kaidd rodi1ce. Riziko naristd se zvytuiicim se matefsklm vCkem. Ve

vdku 20 letje toto rizika I: I 500, v 35 letech vzristd na I : :i60 av 40 letechie I : 100.
Vdtsina tdchto onemocnCni nenl spojena s rodinrrj'm vyskytem avznikd zcelq ndhodnd - de novo.

JakA je citlivost ,kombinovan6ho testu( v I. trirrestru?
Jde o test, kterj, kombinuje vyfietienl krve motky s vySetfenlm speciJickych ultrazvukovych detaitfr plodu umoiituie

detekci aZ 85 % ptodti s Downo4im syndromem. Tradiini biochemiclqt screening provdddn!,v 16. r!'dnu tdhotensn[ - tzv.
trojirj,test - dokaie zaclrytit pouze 50 - 60 % ddti s timto qtndromem'

cole to PREEKL/IMPSIE ?
Jednd se o soubor dvou ai tii symptomfi (vysakiho lvevniho tlaku, ndlezu bilkoviny v mo1i a rozsdh$'ch otokti),

vyslEtujicich se pouze v souvislosti s tdhotensvim - nejciiive vlak po jeho 20. ti,dnu. V souvrs/osti s nf dachdz{ Cqsto k
ztintaindmu zpomalenl rustu pladu v ddloze, Ctml se zvyiuje riziko nitroddloiniho odumfen{ plodu. Nepoznand preeklampsie
mfiie tak vyistit v tdiffi, nCkdy ai fatdtni, poflkozeni zdi,avi matky i ditdte a patli proto k neiobduanCjt{m komplikacim
tdhotensni. Neni nijakvzdcnd. Yyskytuie se al u 5ok v\ech :ihotnych ien'
'' Co je to IUGR- rrlstovf retardace plodu ?

Je n postupni zaostdvdnl rfistu plodu pod normu stanovenou pro dand std\i thhotenstvt v dtisledku nedostateindho
zdsobeni jeho organismu kyslikem a iivinami. Ditd v dlloze trvale strddd a v kone1ndm d'frsledku ie ohroieno ilmrt[m
v p'*b4!et: *itr+.dd!+!+ih+-uSn, rye

ProI PREEKLAMPSIE a IUGR vzniM?
SpoleCnou pilCinou je nedokonali ,,uhn{zddni" placenty v Casni,ch stddiich gravidity, coi ui'znamnym zpfrsobem

ovlivni prutok lvve mateisb!,mi cevami zdsobujic[mi tdhotnau ddlohu iivinami a lEsllkem. Ndslednitmi sloiitj'mi procesy pak
dochazi postupnd (ndkdy i ndhle) kulte popsarln piiznakfim.,

Lze PREEKLAMPSII a IUGR pledvidat?
Ano. Zmdie.nim lvevniho tlaku v kombinaci s ultrazvukoui,m vyietlenim prilokfr lerve ddloinimi tepnami a

laboratornim vySetienim placentdrnichfakorfr v krvi tChotni,mfiieme vznik zavaind formy preeklampsie piedvidat ai v 90%o.
Lze snfZit riziko vzniku PREEKLAMPSIE a IUGR?
Ano. Vj,sledky vetkych studii ukazuji, ie u tdhotnych s vysobi,m rizikem pro tyto komplikace lze toto sniiit at o 50%

dlouhodob!'m uiivdnim ma$'eh ddvek Aspirinu.
V [em spollvf vy5etfenf Sijovdho projasnEnf - NT a vyletfeni nosnf kfistky ' NB ?
UZ vy1eiieni iijivdho prajasndnl (NT - nuchal tanslucency) a nosni krtstlE ( NB - nasal bone) se provddi v I l.- 14.

tydnu tdhotensnl. Pomocl ultranuku je zmdleno nahromadCni podkotni tekutiny v zdtylku. Piitomnost vdtltho mnoistv[
tekutiny v tito oblasti je Casto spojeno s chromozomdlnlmi aberacemi plodu - napi. s Downoulm syndromem. Nepiitomnost
nebo zlrrdcenf nosnf kfistlE v tomto obdobi mtte signalizovat postiteni Downoui'm syndramem'

V Iem spotfv6 vy5ettenf krve?
Y 10..- iS. \aealni tA+Q aZ It+3) f!,dnu tdhotenstvi vy\etiime z lvve matlE ldtly PAPP-A, free-beta hCG. Ty se

vytvdlt v placentd a piestupuji do matefski lcrve. U tdhotetxstvi s Downoui'm syndromemie hladina tCchto ldtek abnormdlni-
Vfpolet rizika chromozomdlni aberace
Pii ulipoCtu se kombinuji zndmd rizika dond vtkem matky, tloullkou ifiovdha proiasndnl (NQ, ptitomnosti ii

absenct nosni kosti (NB) a hladinou biochemiclc!,ch narkerfi v lqvi tdhotnd. V!,sledkem je Cislo, kterd uddn'd riziko narozenl
ditdte s Qownouj,m ryndromem.

Pokud je vfsledek testu negativni...
Jeti vypoCtbnd riziko me*i iak t:300, je riziko narozenl dttdte sDownou!,m syndromem nizki. Je df,leiitd si

uvddomit, ie nizke riziko nen[ totoind s uyrazem tddnd riziko'
I pfi negativnim u!'sledku je vhodnd provdzt podrobnd ultranukovd vySetleni mezi 18.- 23. tydnem tdhotensni se zamdfenim

na event piitomnost vrozen!,ch ujvojouj,ch vad plodu.
Pokud je vfsledek testu pozitivni...
V!,sledid riziko testu vySiiiaf I:300 znamend to vyili pravdipodobnost narozeni ditdte s Downou!'m syndromem'

To samoziejmi NEZNAMEN{,'Ze ane md Downfiv syndrom. Pokud si tdhotnd bude pidt tento syndrom 100% vylouiit, ie
moino proidst geneticki vySetieni z bundk plodovi vody nebo chorioui,ch klkft. Pokud si tdhotnd invazivni vlkon nepieie,

dalii moinosti diagnosriky genetickti uybovy plodu je neinvazivni vyietien{ z lvve tdhotnd PRENASCAN, HARMONY

k vylouCeni nejzdwaindjtich chromozomdlnich aberaci. trizonie 2 I , I I a,l 3(Downiv, Edwardstv a Pata*v syndrom) .


