Piiloha k Doporuceni o laboratornim screeningu vrozenych vyvojovych vad
vV prvinim a druhém trimestru téhotenstvi

Doporuceni k provadéni prenatalniho screeningu trisomie 21, Perinatologicka a
Ultrazvukova sekce CGPS 2010

T¢hotna by méla mit moznost podstoupit nékteré z vysetteni stanovujici individualni riziko Downova
syndromu u plodu. PouZity test by mél mit faleSnou pozitivitu niz8i nez 3% a detekéni u€innost vyssi

nez 90%.

Zakladni screeningova strategie by se méla opirat o prvotrimestralni ultrazvukovy
(vizualizacni) screening. T¢hotné, které nepodstoupi prvotrimestralni screening by mély
podstoupit biochemicky test ve II. trimestru. Integrovany (sekvenéni) biochemicky test je
moznou alternativou.

Zakladni podminka: Kontrola kvality ultrazvukovych méfeni a biochemickych stanoveni
Pro screening pozitivni t€hotné musi byt k dispozici spolehlivy diagnosticky test.

Biopsie choria: Je indikovana u vétSiny pfipadu pozitivity prvotrimestralniho screeningu
Amniocentéza: Je indikovana pfi pozitivité screeningu po ukonceném 15. tydnu t€hotenstvi

Kordocentéza: Umoziuje ziskat fetalni krev a provést stanoveni karyotypu v indikovanych
(zvlastnich) ptipadech. Neni rutinni metodou stanoveni karyotypu plodu.

Hodnoceni vysledku screeningu: Vyhodnoceni vysledku screeningu a navrh dalSiho postupu
je v kompetenci gynekologa se specializovanou zpiisobilosti v oboru.



Dopliiujici poznamky UZ sekce Ceské gynekologicko- porodnické spole¢nosti
k moZnostem provadéni screeningu VVV.

Variantou screeningového programu preferovaného odbornymi spole¢nostmi velkych
ekonomicky vyspélych statl (Anglie, USA, Kanada) je takovy program, ktery ma
uspokojivou detekei pfi pfijatelné falesné pozitivité. Nabizeny screeningovy test mél mit pii
detekci vys$si nez 90 % faleSnou pozitivitu méné nez 3%.

1. Kombinovany test

Gynekolog (sonografista) zna v dobé métfeni NT vysledek stanovani PAPP-A a free-beta-hCG
a vysledné riziko trizomie 21, 18 a 13 sd¢li t€hotné soucasné s vysledkem vysetfeni
ultrazvukového zhodnoceni morfologie plodu. Nutna kvalifikace sonografisty — certifikace a
zapojeni do pravidelného auditu u FMF Londyn.

Moznost vySetieni dalSich UZ markeri trizomie 21 — nosni kosti, trikuspidalni regurgitace,
pratoku ductus venosus (ev. dal§ich) béhem UZ vysetieni na stanoveni NT a morfologie
plodu — tato varianta ma vyssi DR pfi stejné, nebo nizsi FPR. Certifikace a pravidelny audit
pro obnovovani licence je provadén pro kazdy marker (NT, NB, TR, DV) zvlast. Sonografista
je ve screeningu opravnén pouzit pouze ty markery, pro néz ma platnou licenci.

2. Integrovany test
Dle studie SURRUS ma biochemie prvniho trimestru nejvyssi detekei v 11+0 — 11+6.

Integrovany test ma velmi uspokojivou DR a pfi velmi uspokojivé FPR. Problémem pfi
provadéni v praxi je to, Ze jeho nizkd FPR je zachovana pouze tehdy, pokud je vysledek
sdélen az po uplné kompletaci vSech vySetieni, tedy po biochemii v druhém trimestru, tj.
suspektni ndlez v biochemii prvniho trimestru a ultrazvuku v prvnim trimestru neni pacientce
sdélen dfive, neZ po kompletaci v druhém trimestru. To v praxi znamena, Ze na suspektni ¢i
pozitivni nalez v prvnim trimestru neni reagovano invazivnim vySetfenim karyotypu plodu,
ale vyckava se, zda biochemie druhého trimestru neposune vysledek do negativity.

Vysledky vzdy zhodnoti a sdé€li oSetfujici gynekolog.
3. Sekvencéni screening — oddélené provedeni a vyhodnoceni testii v 1. a 2.trimestru

Dle studie SURUSS pii provedeni quadruple testu u vSech t€hotnych s negativnim
kombinovanym testem je uspokojivad DR (94%) avSak neprijatelna FPR (9.0%). (Pti
provedeni sekvencniho testu s vypu§ténim inhibinu-A (triple testu) nebo i uE3 (double testu)
bude detekce nizsi a FPR jeste vyssi.)

Dle doporuceni studie SURUSS by sekvencni screening nemél byt provadén. Stejny zaveér
davé i studie FASTER — poukazuje na vysokou FPR sekvencniho testu pfi srovnatelné DR s
integrovanym eventuelné kontingen¢nim testem.

4. Sérum integrovany test



Test ma uspokojivou DR pii ptijatelné FPR, nevyhodou je neprovedeni UZ vySetieni a tak
nehodnoceni morfologie plodu v 1.trimestru. Je dobrou alternativou tam, kde neni dostupné
méteni NT sonografistou auditovanym FMF Londyn.

5. Biochemicky screening v IL.trimestru

Vzhledem k nepfijateln¢ vysoké FPR pti pozadované vysoké DR je rezervovan pro Zeny,
které se k prvni navstéveé v t€hotenstvi dostavi pozde pro provedeni screeningu v I.trimestru
ptipadné pro Zeny, kterym z jinych divod nemohl byt proveden screening v 1. trimestru

Studie SURUSS

Serum, Urine and Ultrasound Screening Study 2003
N.J.Wald, J.Walters, C.Rodeck, L.Chitty, A.K.Hackshaw, A.M.Mackinson

Vysetieni 47 053 téhotenstvi, z toho 101 DS, rizné markery pro I. i IL.trimestr v séru i v moc¢i
Zavery jsou zahrnuty do doporuceni zahrani¢nich odbornych spole¢nosti.

Integrovany test je ve studiit SURUSS postaven na vySetieni NT, PAPP-A, v prvnim trimestru
a AFP, hCG, uE3 a inhibinu-A v trimestru druhém

Sérum integrovany test je ve studii SURUSS postaven na vySetfeni PAPP-A, v prvnim
trimstru a AFP, hCG, uE3 a inhibinu-A v trimestru druhém

Komentar studie (Lau T.K., Leung T.Y.: Prenatal screening and diagnosis of fetal chromosomal
abnormalities — dilema between evidence-based model and practicability. Fetal and Maternal Medicine
Review 2009; 20:2, 161-177.)

Nebyla dodrZena kritéria méfeni NT dle FMF Londyn. Rozbory studie prokazuji
nedostate¢nou erudici sonografistii (NT méfeno mezi 6-16 tydnem; u 7% pacientek mezi 11.-
13. tydnem se sonografistim viibec NT nepodatilo zméfit; u 9% pacientek, kde bylo NT
zméteno zadny z ulozenych obrazkl nesplioval kritéria pro meteni NT; z 85 postizenych
plodt nebyl u 10 plodl ulozen obrazek, ktery by spliioval kritéria méteni NT)

Studie FASTER

First trimester and second trimester screening for DS
F.D.Malone, J.A.Canick at all

Vysetieno 38 167 tehotenstvi, z toho 117 DS

Stejné jako u studie SURRUS zde panuji pochybnosti o dostate¢ném proskoleni sonografisti
méticich NT — méfeni se nezdafilo u 7.1 % pacientek

Integrovany test je ve studiit FASTER postaven na vySetieni NT, PAPP-A, v prvnim trimestru
a AFP, hCG, uE3 a inhibinu-A v trimestru druhém



