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Skrining vyvojovych chyb a
chromozomovych chyb plodu
|
e sUbor vySetreni, ktoré slizia navyh Fadavanie
gravidit s vyznamne zvySenym rizikom
postihnutia plodu touto patolégiou

e  tehotnym Zenam so zvySenym rizikom
pontkame d'alSie, uz diagnostické vySetrenia,
ktoré potvrdia alebo vyli  €ia postihnutie plodu

(napr.AMC)
MoZnosti skvalitnenia prenatalneho
skriningu : A i
www.prenatalnecentrum.sk BIOChemla

e Nové biochemické parametre
(PAPP-A, free R hCG, AFP,total hCG, uE3)

e Prepocet na MoM (nasobok medianu pre dany
gestacény tyzden)

Ultrasonografia |.
. |

e Nuchalna translucencia

1. nahromadenie tekutiny v podkozi
v oblasti zahlavia plodu

2. marker pouzivany v I. trimestri
(11+0 - 13+6 t.1)

3. UZV Specialista (certifikat FMF)
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ZvacéSenie NT vo vSeobecnosti upozor RAuje
na vysSie riziko:

Aneuploidie

Spontanneho potratu

Vrodenej srdcovej chyby
Niektoré dalSie vyvojové chyby
Genetické syndromy
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e Nosova kost (NB)

Hypoplazia alebo chybanie nosovej kosti
mdZze signalizovat pritomnost
chromozémovej chyby

e DV-flow, TCR, FMF angle
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e ,Geneticky UZV*

- podrobné UZV vySetrenie plodu v 18.-23.tt
- skoérovaci systém AAURA

- minormarkery

- certifikovany Specialista

Genetika- posun vekovej hranice
. 0000000000000 |

Vek matky (roky) Riziko Downovho syndromu
20 1:1530
25 1:1350
30 1:900
32 1:660
34 1:450
35 1:360
36 1:280
38 1:170
40 1:100
42 1:55
44 1:30

Genetika

C |
e FISH vySetrenie

- rychle vySetrenie poctu chromozémov
(21,13,18,X,Y)
- vysledok do 48 hodin

Druhy skriningovych vySetreni aktualne
prebiehajucich v SR a ich zachytnos t

Skriningova stratégia 11.tt-14.tt 15.1t-18.1t
Kombinovany 82-87%
(NT+PAPP-A+ free beta-hCG )
Double, tripple 60-69%

(AFP + hCG alebo
AFP + hCG + UE3)

Integrovany 88%
biochemicky

(PAPP-A+ AFP + hCG + UE3)

Integrovany 94%

(NT + PAPP-A + AFP + hCG + UE3)

Indikacie na prenatalne vySetrenie chromozémov plod u,
dve 16-mesa €né obdobia pred a po €as projektu

Indikacie AMC 1.7.2008-1.11.2009 1.11.2009-28.2.2011
Vek nad 35 rokov 56 28
Pozitivny skrining pre 178 84

DS

Pozitivny skrining pre 8 20

DS aES

Genetické riziko 5 4

UZV nalez 8 12

Iné 1 0

Spolu 256 148
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Zhrnutie

e Integrovany skrining s vySetrenim NT je najbezpecnejSou
skriningovou stratégiou pre najvysSiu zachytnost a najmensiu falo3na
pozitivitu

e Kvalita vySetreni a pravidelny audit je zakladom bezpecnosti a
efektivnosti prenatalneho skriningu a PD

e VySetrenie NT (a UZV vySetrenia vobec) maju v skriningu a PD
rozhodujlice postavenie a preto je poZiadavka kvality extrémne
dolezita

e Integrovany skrining znizuje celkovo poziadavky na prenatalne
genetické vySetrenia cca 0 50%

e Vekovu indikaciu na genetické vySetrenie plodu je mozné posunit
nad 38 rokov

e FISH vySetrenie na pritomnost’ trizémie 21 eliminuje extrémny stres
tehotnych Zien

e www.prenatalnecentrum.sk




