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Prenatalni screening v Ceské republice

80. léta
vysetrovani AFP a hodnoceni spolecného riziko s vékem

90. léta
screening ve 2. trimestru (AFP, hCG, uE3) u vSech téhotnych

Po roce 2000 — vysetrovani v 1. trimestru
PAPP-A a volna 3 podjednotka hCG, UZ méreni NT

Soucasny trend
neinvazivni prenatalni diagnostika: cffDNA v krvi matky



Registr laboratofi pfi RL pro KB pfi ULBLD
1. LF UK v Praze

Pracoviste provadeéjici laboratorni screening VVV je
veden od roku 2002

Seznam laboratofi, aktualni prednasky i odkazy na
kontrolu kvality jsou uvedeny na weboveé strance

V roce 2016 bylo v Registru 42 laboratori provadejicich
screening VVV

37 z nich vySetruje v 1. i 2. trimestru
1 pouze v 1. trimestru

http:/www1.lf1.cuni.cz/screeningDS



Struktura screeningu v CR
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Invazivni prenatalni diagnostika v CR 1998 - 2016
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Indikace k invazivni prenatalni
diagnostice u plodu s DS
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Incidence Downova syndromu
v CR 1994 - 2015

na 10 000 zivé narozenych

B narozeni

B prenatalni diagnostika
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Matky nad 35 let v CR
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Downtv syndrom v CR (1994 — 2015)
tyden tehotenstvi pri diagnoéze
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Downiiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2015, procento

prenatalné diagnostikovanych a ukoné¢enych pripadu z celku
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Diagnostikované vrozené chromozomové aberace v CR
v roce 2015

Celkem

B Down(v syndrom

O Edwardsav syndrom

/ O Patautv syndrom
O jiné autozomové Ukonceno

aberace

W gonozomové aberace
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Moznosti prenatalniho screeningu

Integrovany, Sérum
sekvencni int. test | integrovany test

1. trimestr 2. trimestr

PAPP-A

free B hCG

Nuchalni
translucence

AFP

hCG

ug3

Vytéznost

ofi 5% FP 75-80 % 90 -93 % 75-80 %




Vyznam integrovaného testu v kazuistikach

free b hCG
integ. test
risk
<l 13+4 1.1 0.61 1.31 0.67 15+2 12.8 0.45 116.6 4.39 2.89 1.22
1:340 1:30
i3] 13+2 1 0.54 0.47 0.3 14+6 11.3 0.55 25.5 1.2 1.4 0.56
1:1700 1:250
UEE 1245 1.3 0.82 1.68 1.35 15+0 7.2 0.33 66.2 2.95 1.33 0.68
1:1700 1:25
ey 12+1 1.7 1.2 1.53 0.58 91.8| 2.13 16+0 29.4 1.2 146.7 3.93
1:919 1:70
ch il 12+1 1.7 1.2 0.85 1.24 63.3| 1.24 16+1 23 0.79 103.4 2.87
1:930 1:20
cyi | 12+2 2.1 1.54 2.72 0.97 35.3| 0.91 15+3 14.8 0.54 76.7 1.63 1.82 0.72
1:1200 1:35




> Gynekologove

11.-13. tyden UZ- NT 10. -12. tyden
PAPP-A, free B hCG

Pozitivni
VS / AMC | Pozitivni

W W VVpO(v:et rizika
Qo ~1:500 < 1:500
\ 4
NIPT — AFP, hCG, uE3 v 16. - 18. tydnu

1:100 - 1:300 /
., Y

> UZ screening ve 20. - 22. tyden




Zavery

e Zvysujici se pocty chromozomalnich aneuploidii —
Downuv, Edwardsuv a Patauliv syndrom jsou
dany zvysujicim se podilem rodicich zen nad 35
let véku.

* Na narustu se urcitou mérou podili i presun rady
vykonU prenatalni diagnostiky do ¢asnéjsich fazi
gravidity.

e Zvyseni podilu prvotrimestralniho screeningu
vede ke zlepseni prenatalniho zachytu téchto
diagndz pri soucasném snizeni poctu
provedenych vykonu invazivni prenatalni
diagnostiky.



Kazuistika 1
Screening v |. trimestru

vek v terminu porodu 38

UZ v normeé
CRL 58,0 mm 12+1
NT 1,7 mm 1,2 MoM

free bhCG 63,3 ng/ml 1,24 MoM
PAPP-A 0,85 mIU/I 0,55 MoM
riziko DS z véku 1:168

riziko DS (NT+vék+bioch.) 1:931

Zaver: Screening negativni



Kazuistika 1
Screening ve Il. trimestru

Na zadost tehotné proveden screening i ve Il. trimestru —
rozhodovani o amniocentéze

Hmotnost: 62 kg
AFP: 23,0 ng/mL 0,79 MoM

Total hCG: 103,4 klU/L 2,87 MoM
Délka gestace pri odbéru dle PM 16 +1
dleUZ 16+1
riziko DS:
Zaveér: Screening pozitivni



Kazuistika 1
Vysledek tehotenstvi

Amniocentéza —

v Vv \"4

predbézné PCR - Trizomie 21. chromozomu
kultivaci potvrzen M. Down

Ukonceno ve 20. tydnu téhotenstvi



Kazuistika 2
Screening v |. trimestru

vek v terminu porodu 35

UZ v norme

CRL 56 mm 1243

NT 2,1mm 1,6 MoM
free bhCG 7,6 ng/ml 0,2 MoM
PAPP-A 0,1 mlU/I 0,15 MoM
riziko DS z véku 1:286
riziko DS (NT+vék+bioch.) 1:14
riziko T18 a T13 1:19

Zaver: Screening pozitivni



Kazuistika 2

Doporucena karyotypizace plodu —
obér choriovych klkt ve 12. tydnu
kultivaci 46 XX

Spontanni abort v 16. tydnu — po 4 tydnech nemohl
souviset s odbérem choriovych klku

nizké hladiny PAPP-A mohou ohlasovat blizici se potrat



Kazuistika 3
Screening v I. trimestru

vek v terminu porodu 30

CRL 55,0 mm 11+4

NT 1,7 mm 1,2 MoM
free bhCG 18,0 ng/ml 0,327 MoM
PAPP-A 0,35 mIU/I 0,231 MoM
riziko DS z véku 1:987

riziko DS (NT+vék+bioch.) 1:2 213

riziko DS (vék+bioch.) 1:550

riziko T13aT18 1:150




Kazuistika 3

Zaver: Screening negativni

Vysledek tehotenstvi
Porod 37+5
kultivaci potvrzen M. Down



Zaver

FHR / z-skére: 160 bpm / 0,12
Tricuspidarni regurgitace: nepfitomna
Ctyfdutinova projekce srdce prokazana.

Ultrazvuk (ww+d) Biochemické vysetreni

CRL: 71,00mm (13+2) PAPP-A: 2,67 mlU/ml = 1,49 MoM
FRhCG: 54,45 ng/ml = 1,12 MoM

NT: 1,90mm =1,11 MoM

Odebrano: 9.11.2016 (11 +3)
Hmotnost: 56 Kg.

SCREENING NEGATIVNI

Kombinované riziko T21 z vysledku v I. trimestru: 1 / 2 050 (v terminu).
Kombinované riziko T 13+18 z vysledku v I. trimestru: 1 / 50 000 (v terminu).

[~ Datum odbaru .
Datum 2.odbéru :
Cislo vysetreni :

KLINICKE UDAJE A VYSLEDKY VYSETRENI

Predchozi preeklampsie -

WVék matky v terminu porodu -

UZ vySetfeni(CRL) :
Gest. stari pri 1.odbéru :

Gest. stari pfi 2.odbéru :

Odhad gestace :

Vaha :

Hodnota MS-AFP -
Hodnota uE3 -

Hodnota Total hCG :
Hodnota PAPP-A :
Nuchalni rozmér :

MNosni kost plodu -
Vysetfeni Ductus Venos :

INTERPRETACE
Vysledek :
Daved :

Riziko M.Down :
Riziko NTD -

Poznamky :

09.11.16
21.12.16
12217418

Bez zpravy

39 let

071 mm dne 22.11.16

10 tyden 6 den (podle PM)
11 tyden 3 den (dle CRL)
16 tyden 6 den (podle PM)
17 tyden 3 den (dle CRL)
Odhad dle UZ (CRL)

56 kg

37,06 iu/mL 0,95 MoM
1,9 nmol/L 0,47 MoM
481 kiu/L 1,95 MoM
267 iu/L 1,49 MoM
1,9 mm 1,14 MoM
Bez zpravy

Bez zpravy

#++*SCREENING POZITIVNI****
Zvysené riziko M.Down
1z 110 (v terminu)

1z 5700

Vysledek vySetfeni MS-AFF, uE3, Total hCG, PAPP-A a Nuchalni vyznamné
neméni riziko M.Down ofekavané pouze vzhledem k véku matky (1 z 120)

Vysledek testu pro chromozomy 21,

Mezni hranice: 1/100

18ayY

Vysoke riziko

Trisomy 21: >99/100

Vékové Ri?:i ko p_o p_ro\recleni
iziko neinvazivniho testu
rizl VisibiliT
Trizomie 21 1/105 >99/100
Trizomie 18 1/955 <1/10,000

Geneticky material chromozomu Y nebyl detekovan

Ocekavané pohlavi plodu je Zenské

Fetalni frakce: 14%




FHR / z-skére: 160 bpm / 0,12
Tricuspidarni regurgitace: nepfitomna

Zaver

CtyFdutinova projekce srdce prokazana.

Ultrazvuk (ww+d) Biochemické vysetreni

CRL: 71,00mm (13+2) PAPP-A: 2,67 mlU/ml = 1,49 MoM
FRhCG: 54,45 ng/ml = 1,12 MoM

NT: 1,90mm =1,11 MoM

Odebrano: 9.11.2016 (11 + 3)

Hmotnost: 56 Kg.

SCREENING NEGATIVNI

Kombinované riziko T21 z vysledku v I. trimestru: 1 / 2 050 (v terminu).
Kombinované riziko T 13+18 z vysledku v I. trimestru: 1 / 50 000 (v terminu).

_Datum odbéru :
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/100
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'R, il n
Datum 2.odbéru : o ) -4 %)
Cislo vySetreni - ¢ X “

KLINICKE UDAJE A VYSLEDKY Wa,

Predchozi preeklampsie -
WVék matky v terminu porodu - xy
UZ vySetfeni(CRL) : ® O
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Odhad gestace :
Vaha :
Hodnota MS-AFP :

Hodnota uE3 : s
Hodnota Total hCG :
Hodnota PAPP-A -
Nuchalni rozmér :
Nosni kost plodu - * 5 ¥

Vysetfeni Ductus Venos : 1§ -
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16 17 18

Vékové
riziko

ysoke riziko

Trisomy 21: >99/100

Riziko po provedeni
neinvazivniho testu
VisibiliT

1/105

>99/100

1/955

INTERPRETACE

Vysledek :
Daved :

Riziko M.Down :
Riziko NTD -

1z 110 (v terminu)
1z 5700

Poznamky :

#++*SCREENING POZITIVNI****
Zvysené riziko M.Down

Vysledek vySetfeni MS-AFF, uE3, Total hCG, PAPP-A a Nuchalni vyznamné
neméni riziko M.Down ofekavané pouze vzhledem k véku matky (1 z 120)

<1/10,000

Geneticky material chromozomu Y nebyl detekovan
Ocekavané pohlavi plodu je Zenské

Fetalni frakce: 14%




Jaké je riziko?

Vek 39 let
Free beta hCG
PAPP-A

CRL

NT

Jaké je riziko?

70,3 ng/ml

0,13 mlU/I

60,8 mm
2,2 mm



