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Informace pro pacientku o prenatalnim genetickém vySetieni plodu
Duavody pro provedeni prenatalniho genetického vysetreni plodu

NejcastéjSim duvodem k provedeni prenatalniho genetického vySetfeni plodu je zvySené riziko pocetnich
odchylek chromozému u plodd matek po 35. roce Zivota, nebot’ s rostoucim vékem pfibyva chyb pfi déleni
chromozému v zarode¢né bunce (vajicku). V tomto véku matky zacina prudce narustat riziko postiZzeni plodu
pfedevS§im Downovym syndromem (lidové znam jako mongolismus), vznikajiciho z ddvodu jednoho
nadpocetného chromozému 21. Méné Casto pak jde o jiné
syndromy  zplsobené napfiklad  nadbyteCnym i . b
chromozémem 13 (Pataliv syndrom) nebo § r
chromozémem18 (Edwardsuv syndrom). Yl
Dale je prenatalni genetické vysSetifeni plodu indikovano AN i
v pfipadé pozitivniho vysledku skriningovych vysetfeni v I. ¥ 3
a ll. trimestru. Tato skriningova vySetieni jsou provadéna u 1 z 3 4 5
vSech téhotnych Zen a zahrnuji odbér krve t&€hotné spolu §
s ultrazvukovym (UZ) vySetfenim plodu s cilem vytipovat -}/ -&
téhotné Zeny s vy38im rizikem chromozomovych vad u R . fi
plodu (opét nadpocetné chromozémy 21, 13 nebo 18), L 2 . 0 0 " .
plody s rizikem vrozenych vyvojovych vad (pfedevsim
rozstépl patefe, neuzavieni bfisni stény a srde¢nich vad).
Nalez vyvojové abnormality u plodu pfi ultrazvukovém
vySetfeni je téz indikaci k prenatalnimu genetickému
vySetfeni plodu. DalSi indikaci k tomuto vySetfeni maze byt
abnormalni chromozomalni nalez u plodu v pfedchozim ’ Lx: L
téhotenstvi, vyskyt zavaznych vrozenych vyvojovych vad 19 20 21 22
s moznosti dédicného pfenosu nebo molekularné

geneticky podminénych onemocnéni u matky, otce nebo v jejich rodinach.

Vék otce nad 45 let sebou nese mirné zvysSené riziko Cerstvych genovych mutaci, proto doporucujeme
podrobnéjsi UZ sledovani ristu a vyvoje plodu, a vék otce nad 50 let je také fakultativni indikaci k
prenatalnimu genetickému vySetfeni plodu.
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Pfrinos prenatalniho genetického vysetieni plodu:
e VylouCeni nebo potvrzeni takovych postizeni plodu, kterd jsou podminéna anomaliemi celych
chromozému nebo jejich ¢asti (nadbyte€nym mnozstvim, chybénim, prestavbou)
e VySetfeni pohlavi plodu u chorob vazanych na pohlavi
¢ VySetfeni molekularné genetické k vylou€eni zavaznych onemocnéni plodu
¢ Vysetfeni enzymu a bilkovin v plodové vodé k zachytu urcitych chorob

Prokaze-li se u plodu zavazna vrozena vada nebo zavazné onemocnéni, Ize se souhlasem rodi¢ti do
24. tydne téhotenstvi ukongit.

Co z prenatalniho genetického vysetieni plodu nepozname a dalSi mozna vysetieni:

Prenatalnim genetickym vySetfenim se stanovenim karyotypu nelze vylouéit vSechny vrozené vyvojové
vady a dédiéné choroby, jejichz populaéni riziko je 3-5%. Neni tedy vylou€ena moznost, Ze dité bude
postizeno jinymi vyvojovymi vadami (srde¢ni vady, anomalie koncetin apod.), i kdyz ma normalni pocet a
normalni strukturu chromozémli se zachovanym mnozstvim genetického materialu (vySetfovano
mikroskopicky).

Proto je soucasti prenatalniho vySetfovani i ultrazvukova kontrola ristu plodu v zavislosti na délce
téhotenstvi. Sledujeme rovnéz symetricky rust plodu a provadime podrobné ultrazvukové vySetfeni
dllezitych organ(i: mozkové komory, srdce 4-dutinova projekce a kfizeni velkych cév, bfisSni a hrudni organy,
konletiny, patefni kanal a bfisni sténa, obliejova oblast. Je stanoveno mnoZstvi PV a je lokalizovano
ulozeni placenty na délozni sténé.

V indikovanych pripadech (vrozené vady srdce v rodiné, vysSi vék otce, atypicky vysledek skriningu, 1éky
nebo hore€nata onemocnéni v I. trimestru téhotenstvi u matky) provadime specialni UZ vySetfeni srdce
plodu - ECHO.
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Podrobné ultrazvukové vySetieni plodu se provadi v bézicim 20. tydnu téhotenstvi a je soucasti prenatalniho
vySetfeni spojeného se sdélenim vysledku prenatalniho genetického vySetfeni plodu.

Zpusob provedeni  odbéru materialu k prenatalnimu
genetickému vysetieni plodu a dalSi zpracovani vzorku

Odbér materidlu na prenatalni genetické vySetfeni plodu je mozné
provést nékolika zplsoby: odbér plodové vody /PV, biopsie
choriovych klkd, kombinovany odbér /biopsie placenty s odbérem
PV, odbér pupecnikové krve nebo biopsie tkané plodu). VSechny
zpusoby odbéru materialu plodu k prenatalnimu genetickému
vySetfeni plodu se provadéji za sterilnich podminek specialni
dlouhou odbérovou jehlou pod stalou ultrazvukovou kontrolou, aby
nedoslo k poranéni plodu. Celkové mnozstvi materialu k vySetfeni se
napf. u plodové vody pohybuje od 10 do 30 ml, a zavisi na tydnu
téhotenstvi, ve kterém je odbér provadén (€im mladsi t€hotenstvi,
tim méné PV). Pfi béZném vySetfeni v 16.-22. tydnu se odebira
maximalné 20 ml PV, ale v pfipadé nutnosti specialniho vysetfeni PV
se musi odebrat az 30 ml PV. Vzhledem k celkovému mnozstvi PV,
které je v tomto stadiu t€hotenstvi okolo 1 litru se jedna o zanedbatelné mnozstvi, které se obnovi béhem 24
hodin. Pfi biopsii choriovych klkd, kordocentese i kozni biopsii se pokud mozno odebird minimalni mnozstvi
materialu, nutné k provedeni planovaného prenatalniho vySetfeni plodu. Ziskany vzorek se dale zpracovava
v laboratofi, kde probiha zprvu kultivace (namnozeni) zivotaschopnych bunék (napf u bunék z plodové vody
se jedna o odloupané kozni a slizni¢ni bunky plodu). Tato faze je nejdelsi, bunécna kultura roste 14-21 dni.
Po specialnim zpracovani bunék se analyzuji bunééna jadra a provadi se cytogenetické vySetfeni
chromozomu plodu (tzv. karyotyp plodu). V indikovanych pfipadech se pfimo z odebraného materialu izoluje
DNA plodu pro molekularné genetické vySetfeni. Vysledky indikovanych vySetfeni Ize ocekavat po 15-21
dnech od data odbéru. Po této dobé kontaktujte telefonicky Vaseho oSetfujiciho Iékare.

Informace o planovaném vySetreni viz. téZz ,Informace pro pacienty a rodiny —Amniocentesa a Odbér
Choriovych Kikii (CVS)* —informaéni broZury Eurogentest jsou k dispozici na ambulanci UBLG a
http://ublg.lf2.cuni.cz

ULTRAZVUKOVY PRISTROJ

PLODOVA VODA
PLOD

Rizika a komplikace spojena s prenatalnim genetickym vysetifenim plodu

Kazdé téhotenstvi je spojeno s urlitym rizikem spontanniho potratu. Zviasté vysoké byva toto riziko na
zacatku téhotenstvi (I. trimestr) a dale postupné klesa. Rizika spojena pfimo a jen s prenatalnim genetickym
vySetfenim plodu souvisi s odb&rem materialu na toto vySetfeni a zahrnuji: zaneseni infekce, krvaceni, odtok
plodové vody aZ event. Potrat €i pfed€asny porod. Toto sumarni riziko neni vysoké a zalezi na typu
provadéného invasivniho odbéru materidlu k vySetfeni. Komplikaci invazivniho odbé&ru materialu plodu a
jeho nasledného vysetfeni muze byt skute€nost, Ze i pfes dodrzeni vSech standardnich postupl, neni mozno
vysledek z nékterych dlivodl ziskat, napf. pro neuspésnou kultivaci bunék a jsme nuceni provést opakovany
odbér.

Kde probiha odbér materialu na genetické vysetieni plodu:

Odbéry se provadi v pfedem uréeny den v 7:30 h na UZ vySetfovné gynekologicko-porodnické kliniky
(5.patro — trakt D v ¢asti FNM pro dospélé pacienty). Pfed odbérem je tfeba mit gynekologické vysSetreni
ne starsi nez 10 dntl. Kazda pacientka musi mit v téhotenském priikazu zapsanu svou krevni skupinu
véetné Rh faktoru. Pied odbérem PV je vhodné se rano nasnidat, vysledek odbéru to neovlivni. S sebou si
pacientky berou nocni kosili a pfezlvky. Kazda pacientka je povinna si zajistit po vykonu odvoz autem domu
v 9 hodin.

K prevenci uvedenych rizik prenatalniho vysetieni doporuc¢ujeme po samotném vykonu:

v" 1-2 h klidu pod Iékafskym dohledem pfimo na oddéleni, kde byl odbér proveden
v" nutny odvoz osobnim autem rovnou domd
v" 3 dny klidu na lGzku doma
v"event. 14 dni pracovni neschopnosti dle typu zaméstnani (pise obvodni gynekolog)
Vas oSetfujici I€kaF genetické ambulance.............ccccciiiiiiii i tel i
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