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SCREENING V LL.TRIMESTRU

M. Brestak

Screeningové centru, Praha

Kazdé prenatalni ultrazvukové vySetteni méa v podstaté dvé funkce — diagnostickou a
screeningovou. Diagnostikou madme na mysli odhaleni pfipadnych morfologickych vrozenych vad,
screening je zaméfen zejména na aneuploidie.

Zatimco doménou UZ diagnostiky ve 20. tydnu je detekce morfologickych vrozenych vyvojovych

A%

(1143 — 13+6).

Na tomto misté je dobfe zdlraznit, Ze screening v prvém trimestru se sestava nejen z UZ vySetieni.
Hodnoti se 1 matetské sérové hladiny volné beta podjednotky lidského choriového gonadotropinu
(free beta hCG) a plazmatického te¢hotenského proteinu A (PAPP-A). Vzhledem ke kombinaci
biochemickych a ultrazvukovych markert se tento test nazyva kombinovany.

Plasmatické matei'ské hladiny téchto sloucenin se velmi vyznamné 1isi v populaci Zen, jejichz plod
je postizen aneuploidii, od Zen s plodem s normalni chromozomalni vybavou. Odli$nost je vSak
casoveé omezena. Pro PAPP-A je nejvétsi rozdil zaznamendvan kolem 10. tydne amenorey, pro free
beta hCG je to o néco pozdéji. Proto je optimalni doba odbéru biochemické ¢asti kombinovaného
testu kolem 10. tydne.

Proc je optimalni doba pro UZ vySetieni pravé obdobi
11+3 — 13+6?

V tomto obdobi je v §ijové oblasti plodu dobie patrna a métitelnd podkozni vrstva tekutiny. Sila této
vrstvy ($ijové projasnéni neboli nuchanni translucence — dale jen NT) je rozdilna u ploda
s nejruznéj$imi typy postizeni a vyznamné se lisi od sily NT u plodu ,,zdravych®. Zatim nezndme
vSechny souvislosti téchto rozdili, avSak zcela jasn¢ je prokdzéna souvislost mezi hodnotou
(namétenou tloustkou) NT a mirou rizika vyskytu aneuploidie plodu. Se zvySujici se hodnotou NT
roste, mimo jin¢, riziko vyskytu zejména trizomie 21. chromozému (Downova syndromu),
13. chromozoému (Pattauova syndromu) a 18. chromozému (Edwardsova syndromu). Je fada teorii,
které vice ¢i méné¢ uspokojivé popisuji, pro¢ NT, jako anatomickd struktura, po ukonceném
14. tydnu zanikd. Absence, respektive neméfitelnost NT po tomto obdobi je vSak empiricky
oveteny, dany fakt.

Dalsi, neméné padny argument pro dataci UZ vySetieni v obdobi 11+3 — 13+6, je moznost detekce
dalSich markera fetalniho postizeni, zejména Downova syndromu. Jde o pfitomnost ¢i absenci
normalni nosni kosti (NB), absenci ¢i pfitomnost zpétného systolického toku pies trojcipou chlopen
(trikuspidalni regurgitaci — TCR), méteni oblicejového frontomaxilo-facialniho thlu (FMF) ¢i
méfeni prutokové kiivky venéznim duktem Arantiovym (DV).

Pravé v tomto obdobi jsou rozdily mezi nepostizenou a postizenou populaci zietelné vice nez jindy.

Je tieba také zdlraznit, Ze jiz v tomto stafi gravidity lze spolehlivé detekovat celou fadu zavaznych
patologickych stavii. Napiiklad absenci vyvoje kalvy (akranii), absenci vyvoje mozku (anencefalii),
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nékteré typy obli¢ejovych rozstépovych vad, nékteré typy srdecnich vad (napt. kandlovy defekt
septa sini a komor a chlopni mezi nimi), brani¢ni kylu, rozstépové vady biisni stény, nékteré typy
poruch vyvoje vyvodnych cest mocovych (obstrukce mocové trubice). Toto obdobi je suverénni pro
diagnostiku dele¢nich koncetinovych vad.

Také datace gravidity je v tomto obdobi nejspolehlivé;si.

Samostatnou kapitolou je diagnostika vicecetné gravidity. Pouze v prvém trimestru lze pomoci UZ
vysetfeni spolehlivé hodnotit chorionicitu a zygozitu. To je extrémné dulezité pro management celé
gravidity.

Prvotrimestralni kombinovany test je také schopen kalkulovat rizika vyskytu aneuploidii
u dvojcetné gravidity. To dosud nebylo jinymi zptisoby mozné.

To vSe ¢ini z UZ vySetteni ke konci prvého trimestru velmi dilezity a neopomenutelny stupen
prenatalni diagnostiky a screeningu vrozenych vad plodu.

Jak se kombinovany test provadi?

Smyslem casného provedeni screeningového a diagnostického vySetfeni plodu je co nejdiive
informovat téhotnou Zenu o potencidlnich problémech. Podle fady studii vime, Ze t€hotné zeny
preferuji ¢asnost takovych informaci.

Na druhou stranu je potteba zduraznit, ze drtiva vétSina t€hotnych (kolem 97 %), dostane informaci
spiSe uklidiujici.

Je né€kolik moZnych zplsobl nacasovani a nékolik moznych zpiisobii hodnoceni kombinovaného
testu. Kazdy ma své vyhody a na druhé strané i sva omezeni.

Nacasovani testu (organizace screeningu)
Jednodenni testovani.

Tam, kde to podminky a technické vybaveni dovoluji, 1ze provadét cely screening v prubéhu
jediného dne. Modelove¢ situace vypada takto:

Tehotna ptichazi a je ji odebran vzorek krve. Ten je okamzité transponovan do laboratote, kde se na
analyzatorech stanovi hodnoty PAPP-A a free beta hCG. Mezitim je provedeno UZ vySetieni.
Sonografista datuje graviditu (CRL) a zméfi hodnotu NT. Nésledné je vypocteno riziko vyskytu
trizomie 21., 13. a 18. chromozomu. To v§e béhem jednoho sezeni v jednom dnu.

Pokud jsou rizika vysoka, je Zen¢ ihned nabidnuta invazivni diagnostika — biopsie choriovych klki.
Vyhoda tohoto postupu je nasnadé — ,,vSe v jednom®.

Takto provedeny test je tieba datovat, s ohledem na hodnotitelnost UZ parametri, do obdobi
11+3 — 13+6.

Nevyhodou je vyssi faleSna pozitivita takto provadéného testu. Ta se blizi 6 %. Je dana zejména
mensi spolehlivosti biochemickych markem v tomto stari gravidity.

Druhou variantou, pokud jde o nacasovani jednotlivych krokti screeningu, je postup, kdy je téhotné
odebrana krev kolem 10. tydne gravidity. Tento odbér je realizovan nejcastéji u obvodniho
gynekologa spolu s ostatnimi t€hotenskymi nabéry (KS+Rh, protilatky, KO atd.). Laboratoi stanovi
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hodnoty PAPP-A a free beta hCG a vysledek odesle do prislusného centra, kam téhotna pfijde na
ultrazvuk ve zndmém obdobi 11+3 — 13+6.

Sonografista opét datuje graviditu dle CRL a zméfi hodnotu NT, vypocte miru rizika vyskytu
aneuploidii a t¢hotnou adekvatné informuje.

Takto koncipovany test je presnéjsi, mira faleSné pozitivity se pohybuje kolem 2 %.
Bohuzel, zdaleka ne vzdy a ne vSude jsou podminky pro takovouto organizaci screeningu.

Pokud nelze jinak, mizeme pouzit relativné nejméné vyhodny, avSak stale velmi efektivni model,
kdy ultrazvuk i1 odbér je proveden v jediném dni, avSak krev se odesilda do laboratote, ktera doda
vysledky s n¢kolikadennim zpozdénim. Cely screening je tedy uzavien bez pfitomnosti téhotné
zeny. Mira spolehlivosti je obdobnd, jako u jednodenniho testovani, avSak cely proces je jak pro
1€kare, tak pro t¢hotnou méné komfortni.

V nasich podminkach, pokud to 1ze, preferujeme druhou popsanou variantu.

Hodnoceni kombinovaného testu

Pro exaktni zpracovéni testu je bezpodminecné nutné pfislusné softwarové vybaveni. VétSina
pracovist vyuzivd mezinarodni program Astraia. Ten predpoklada spolupraci proSkolenych a
certifikovanych sonografist s certifikovanou laboratofi.

Podle vysledné vypoctené miry rizika je doporuceno rozdélit t€hotné na tti skupiny:

1. Screening negativni — vypoctené riziko vyskytu aneuploidii je pro danou skupinu nizké —
mensi, nez 1 : 1000.

2. Screening hrani¢ni — vypoctené riziko je divodem k dalSimu UZ vySetfeni — riziko mensi,
nez 1 : 100 a vétsi nebo rovno 1 : 1000.

3. Screening pozitivni — mira vypocteného rizika je vysokd, je divodem ke genetické
konzultaci — riziko vétsi nebo rovno 1 : 100.

Téhotné v prvé skupiné uklidnime, pogratulujeme ke krasnému vysledku a doporuc¢ime, mimo
zvyklé postupy prenatalni poradny, podrobné ultrazvukoveé vyseteni kolem 20. tydne gravidity.

Pro druhou skupinu je doporuc¢enym postupem prometeni dalSich ultrazvukovych markert — vyse
popisované TCR ¢i NB. Podle vysledku tohoto méfeni je pak screening piehodnocen jako negativni
(v pfipadé¢ normalniho néalezu ve sledovanych parametrech) ¢i jako pozitivni, pokud je nalez
patologicky. Pokud sonografista zobrazi jak nosni kost, tak TCR, ma dopplerovské méteni toku ptes
trojcipou chlopeil vétsi vahu, nezli nosni kost.

Ve tieti skupin€ (asi 3 % vSech screenovanych Zen) je doporucena genetickd konzultace. Lékar,
odbornik v oboru genetika, probere s témito t¢hotnymi vhodnost provedeni invazivni diagnostiky.
V tomto stafi gravidity prichazi v uvahu biopsie choriovych klka (CVS).

Ptipadné rozhodnuti o provedeni ¢i neprovedeni CVS je pfitom pouze a jenom véci t€hotné zeny.

Takto provedeny kombinovany test ma v optimalnim piipad¢ potencial zachytit 90 % vsech plodu
s patologickym karyotypem, za cenu pouze 2,5% faleSné pozitivity. To je kvalitativné velmi
vyrazny posun oproti nékterym star§im screeningovym systémuim.
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Zavérem miizeme fici, ze v kombinovaném testu mame k dispozici velmi mocny screeningovy a
diagnosticky nastroj. Je vSak tfeba, aby jej provadéli proskoleni a certifikovani sonografisté a
biochemici.

Certifikace pfi tom neni nic jiného, nezli pribézna a peclivd kontrola kvality provadéného
vysetieni.

M. Brestak

Pekdrkova 24

Praha 4

143 00


http://www.levret.cz/
http://www.levret.cz/publikace/casopisy/mb/2007-13/

