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Vrozen§vada

je n§sledeknebo projev abnorm§ln²ch vĨvojovĨch  

pochodŢ vyvolanĨch genetickĨmi, negenetickĨminebo 

oboj²mi faktory. 

Ty zasahuj² prim§rnŊ buŔku (buŔky)a v¼hrnu 

bunŊļnĨch zmŊn vedou kalteraci tk§nŊ nebo tk§n², 

org§nuļi org§nŢ, nebo celĨch syst®mŢ produktu 

koncepce. 

T²m vznik§ nepravidelnost (desorganizace), redukce 

nebo nadbytek struktur.  

Mikroskopick® aģ makroskopick® zmŊnystruktur 

mŊn² vģdy funkci bunŊk aģ syst®mŢ, a to pŚev§ģnŊ ve 

smyslu sn²ģen² aģ vymizen² funkce (funkc²), m§lokdy 

ve smyslu plus.



Vrozen§vada

nikdy se sama neuprav². Kjej²mu odstranŊn² nebo 

kompenzaci jsou nutn® (ļasto ne vġak moģn®) 

jednor§zov® nebo opakovan® aģ trval® l®ļebn® procedury 

(operace, substituce, rehabilitace).

Teratogen 

je zevn² ļinitel pokl§danĨ za pŚ²ļinu vrozen® 

abnormality.

Teratogenn² potenci§l

je ubikvitn² nebo vkonkr®tn²ch souvislostech specifickĨ, 

na urļit® m²sto a na urļitĨ ļas v§zanĨ faktor nebo soubor 

faktorŢ zvyġuj²c²ch riziko teratogeneze.



Epidemiologi²  vrozenĨch vad se zabĨv§ populaļn² 

teratologie. 

Tento interdisciplin§rn² obor hodnot² rozsah teratogenese 

v cel® populaci, v dlouhĨch ļasovĨch Śad§ch a  hled§ 

prŢmŊrn® ļetnosti vrozenĨch vadv dan® populaci, v 

urļit®m obdob² a v dan®m prostŚed².  

D§le sleduje,  zda v prŢbŊhu ļasu nevznikaj² konsistentn² 

trendy, i kr§tkodob®, jednor§zov® nebo opakovan® 

odchylky nad nebo pod prŢmŊrnou incidenci.                 

Tu si zat²m odvozujeme z dlouhodobĨch prŢmŊrŢ..

Z§kladn² ļetnost ïñbaselineòïpracovn² pojem vztaģenĨ 

ke konkr®tn² populaci vkonkr®tn²m ļase.



Vrozen® vady (VV)

vŊtġinou vznikaj² jako  dŢsledek stŚetu mezi 

genotypem jedince a pŢsoben²m zevn²ho  

prostŚed².  

ĻistŊ autozom§lnŊ dominantn² a  autozom§lnŊ 

recesivn², ļi na X chromoz·m v§zan® vady 

jsou tedy daleko m®nŊ ļetn® neģ tzv. polygenn² 

-multifaktori§ln²  vrozen® vady. 



Pohybyļetnost²vļasea prostoru

ĻasovĨ rozmŊrtak naznaļuje, od kdy pŢsob² 

nadprahovĨ teratogenn² potenci§l. 

Prostorov§ dimenzenen² podruģn§, informuje o 

rozloģen² teratogenn²ho potenci§lu, zda je dif¼zn² nebo 

pŢsob² ohniskovŊ nebo zda ñcestujeò.



Pohybyļetnost²vļasea prostoru

Akumulace je zahuġtŊn² intervalŢmezi novĨmi 

pŚ²pady VV v pomŊrnŊ velk® populaci, a tedy i na 

pomŊrnŊ velk®m ¼zem².

Po dosaģen² ñnov®ò ļetnosti jsou uģ intervaly mezi VV 

nezkr§cen® a tato situace trv§ roky. 

Za klasickĨ pŚ²padakumulace se uv§dŊj² VV CNS 

vNŊmecku vdobŊ 2.svŊtov® v§lky, kdy se ļetnost 

anencefalie, rozġtŊpu p§teŚe a hydrocefalu dos§hly troj-

aģ pŊtin§sobku pŚedv§leļnĨch hodnot. N§vrat 

kpŚedv§leļn® normŊ nastal ve druh® polovinŊ 

ļtyŚic§tĨch let.



Pohybyļetnost²vļasea prostoru

Shlukov§n² / cluster /

je rychl§, kr§tkodob§ zmŊna ļetnostiVV. 

Vznik§ a odezn²v§ rychlejia je ohraniļena na menġ² 

¼zem², respektive na menġ² populaci/trv§ tĨdny a 

mŊs²ce/.

Je to prostŊ jak§si exploze /outbreak/ novĨch pŚ²padŢ 

prostorovŊ sevŚen§, jeģ indikuje akci teratogenŢ jakoby 

spjat®ho a urļitou lokalitou.



Pohybyļetnost²vļasea prostoru

JednosmŊrnĨ dlouhodobĨ pohyb ļetnosti VVïje to 

dlouhodob® sniģov§n² nebo zvyġov§n² ļetnosti . 

Pojem dlouhodobĨ nen² nijak pŚesnŊ vymezen, ch§pe 

se vġak jako perioda nejm®nŊ desetilet§.



Pohybyļetnost²vļasea prostoru

Cyklick® zmŊny ļetnostivrozenĨch vad je opakov§n² 

v²ce ļi m®nŊ pravideln®, buŅ kaģdoroļn² /sez·nn²/ 

anebo v²celet® periody vzestupu a poklesu ļetnosti VV. 

Sez·nn² cyklusje s®rie kr§tkodobĨch zmŊn, v²celet® 

cykly jsou spojovac² mŢstek kdlouhodobĨm zmŊn§m

se stŚ²d§n²m smŊrŢ /rŢstu a poklesu/ ļetnosti VV.



Pohybyļetnost²vļasea prostoru

V²celet® cyklick®  zmŊny ļetnostijsou vcelku 

pravideln§ stŚ²d§n² maxima a minima ļetnosti VV ve 

tŚ²-ļtyŚ- pŊti-letĨch vln§ch. Rozliġit skuteļn® cyklick® 

zmŊny podm²nŊnŊ teratogen²mi vlivy od nahodil®ho 

vlnŊn² VV sn²zkou a velmi n²zkou ļetnost² / populaļn² 

ġum /je prakticky nemoģn®.



Pohybyļetnost²vļasea prostoru

Hn²zdov§n²/ nesting / je shlukov§n² VV ve velmi 

sevŚen®m prostoru, pŚiļemģ mezi jednotlivĨmi pŚ²pady 

mŢģe bĨt vz§cnŊ interval mŊŚenĨ tĨdny, mŊs²ci a nebo 

ļastŊji nŊkolikalet§ pŚest§vka.



Pohybyļetnost²vļasea prostoru

Homogenita ļetnost²VV je dalġ² prostorovĨ fenom®n 

naġeho hodnot²c²ho syst®mu. RozdŊl²me-li 

demografickĨ celek na menġ² celky, tj. kraje nebo 

okresy, z²sk§me sadu ļetnost² /roļn²ch, ļtvrtletn²ch 

/vġech nebo jednotlivĨch typŢ VV. 

PomŊr mezi nejvyġġ² a nejniģġ² ļetnost² ud§v§ m²ru 

homogenity teratogeneze.

Vysok§ homogenitaindikuje pomŊrnŊ rovnomŊrnou 

hladinu teratogeneze. 

N²zk§ homogenitanaopak indikuje znaļnŊ rozd²ln® 

teratogen² potenci§ly. 



Vĩvoj prenat§ln² diagnostiky                         

v ļesk® republice

1970 - kultivace bunŊk plodov® vody

1971 - prvn² prenat§lnŊ zachycenĨ Morbus Down

1977 - placentocent®za

1978 - fetoskopie

1980 - ultrazvukov§ diagnostika plodu 



Vĩvoj prenat§ln² diagnostiky                         

v ļesk® republice

1983 - CVS

1985 - prenat§ln² molekul§rnŊ genetick§ 

diagn·za - hemofilie

1987 - kordocent®za

1988 - ļasn§ amniocent®za

1990 - prenat§ln² biochemickĨ screening

2000 ïpreimplantaļn² genetick§ diagnostika



Registrace vrozenĨch vad 

vĻesk® republice

Hl§ġen² a registrace vrozenĨch vad(VV) v Ļesk® 

republice (ĻR) m§ dlouholetou tradici a vsouļasn® 

dobŊ pŚedstavuje konsekutivn² v²ce neģ 

ļtyŚicetipŊtiletou Śadu.

Neofici§ln² poļ§tky registrace vrozenĨch vad jsou  

na konci pades§tĨch let, kdy MUDr. JiŚ² Kuļera, 

CSc. zĐstavu pro p®ļi o matku a d²tŊ (ĐPMD) 

vPraze poloģil z§klady registrace VV vĻR. 



Registrace vrozenĨch vad 

v Ļesk® republice

Ofici§ln² registracea hl§ġen² vrozenĨch vad bylo 

v ĻR zavedeno 1. ledna 1964u dŊt² ģivŊ a mrtvŊ 

narozenĨch a u dŊt² zemŚelĨch na novorozeneckĨch 

¼sec²ch ģenskĨch oddŊlen². 

Od 1. ledna 1965 doġlo k rozdŊlen² hl§ġen² na vady 

vyskytuj²c² se u dŊt² perinat§lnŊ zemŚelĨch (tj. dŊt² 

mrtvŊ narozenĨch nebo zemŚelĨch do 7 dnŢ) 

a u dŊt² ģij²c²ch v²ce neģ 7 dnŢ. 



Registrace vrozenĨch vad 

vĻesk® republice

Hl§silo se 36 druhŢ vybranĨch vrozenĨch vad, 

kter® lze bezpeļnŊ diagnostikovat u novorozence. 

Celost§tn² registrace vrozenĨch vad zŢstala 

omezena pouze na novorozeneck§ oddŊlen² a 

nepodchycovala dŊti s vrozenĨmi vadami, kter® 

byly diagnostikov§ny v prŢbŊhu dalġ²ho ģivota 

d²tŊte.



Registrace vrozenĨch vad 

vĻesk® republice

Od roku 1975 doġlo v hl§ġen² vrozenĨch vad ke 

zmŊnŊ. Poļethl§ġenĨch vad vzrostl ze 36 na 60a 

byly hl§ġeny vrozen® vady zjiġtŊn® u ģivŊ 

narozenĨch dŊt² do 1 roku vŊku d²tŊte. 

Hl§ġen² se prov§dŊlo na "Statistick®m l²stku d²tŊte 

s vrozenou vĨvojovou vadou" -

tiskopis SEVT 23 568 3.



Registrace vrozenĨch vad 

vĻesk® republice

Dalġ² z§sadn² zmŊna vstoupila v platnost 

v roce 1994v souvislosti se zaveden²m 10. revize 

Mezin§rodn² klasifikace nemoc² a pŚidruģenĨch 

zdravotn²ch probl®mŢ (d§le MKN - 10). 

Pro hl§ġen² vrozenĨch vad se od tohoto data zav§d² 

novŊ upravenĨ tiskopis NZIS 015 0- StatistickĨ 

l²stek d²tŊte s vrozenou vĨvojovou vadou. 



Registrace vrozenĨch vad 

vĻesk® republice

NovŊ se definuje soubor dŊt², za kter® se vrozen® 

vady hl§s², i okruh vrozenĨch vad, za kter® se 

vyplŔuje tiskopis. 

Sleduj² se vrozen® vady zjiġtŊn® u dŊt² do 

dokonļen®ho 15. roku ģivota, tj. do 15. narozenin, 

a u mrtvŊ narozenĨch dŊt². Hl§s² se vrozen® 

vybran® vady, podle 10. revize MKN z kapitoly 

XVII. - Vrozen® vady, deformace a chromosom§ln² 

abnormality.



Registrace vrozenĨch vad 

vĻesk® republice

Od roku 1996byl zaveden tiskopis NZIS 015 2-

Statistick® hl§ġen² - vrozen§ vada plodu nebo 

d²tŊte. 

K tomuto datu byl i novŊ definov§n soubor plodŢa 

dŊt² podl®haj²c²ch hl§ġen². 



Registrace vrozenĨch vad 

vĻesk® republice

Sleduj² se vrozen® vady podle kapitoly XVII. -

Vrozen® vady, deformace a chromosom§ln² 

abnormality - MKN - 10, zjiġtŊn®:

-u plodŢ, kdy se vrozen§ vada zjistila pŚi 

prenat§ln² diagnostice

-u samovolnĨch potratŢnad 500 gramŢ

-u mrtvŊ narozenĨch dŊt²

-u dŊt² do dokonļen®ho 15. roku ģivota



Registrace vrozenĨch vad 

vĻesk® republice

Dalġ² zmŊna byla provedena k 1. lednu 1997. 

K hl§ġen² se pouģ²v§ tiskopis NZIS 015 3-

Statistick® hl§ġen² -Vrozen§ vada plodu nebo 

d²tŊte a jsou sledov§ny vġechny vrozen® vady

(i mimo kapitolu XVII.).



Registrace vrozenĨch vad 

vĻesk® republice

Vrozen® vady jsou jedn²m z informaļn²ch syst®mŢ 

v r§mci N§rodn²ho zdravotnick®ho informaļn²ho 

syst®mu(NZIS), kterĨ je veden v Đstavu 

zdravotnickĨch informac² a statistikyĻesk® 

republiky (ĐZIS ĻR). 

Kontrolu vyplŔov§n² tiskopisŢ, jejich k·dov§n², 

poŚizov§n² a zpracov§n² prov§dŊj² pracoviġtŊ 

ĐZIS ĻR.



Registrace vrozenĨch vad 

vĻesk® republice

Dalġ² zmŊna byla provedena od roku 2000, kdy 

byly k dosavadn²m poloģk§m pŚiŚazeny ¼daje o 

proveden²/neproveden² asistovan® reprodukce

- tiskopis NZIS 015 4.

Posledn² zmŊna vstoupila v platnost v roce 2002. 

Na z§kladŊ zmocnŊn² Ä67d z§kona ļ.260/2001Sb. 

zŚ²dilo Ministerstvo zdravotnictv² ĻR  N§rodn² 

registr vrozenĨch vad, kterĨ je souļ§st² N§rodn²ho 

zdravotnick®ho informaļn²ho syst®mu (NZIS).



Registrace vrozenĨch vad 

v Ļesk® republice

1960- neofici§ln²registracevrozenĨchvad (VV)

v ĐPMDv Praze

1964- ofici§ln²registraceVV zjiġtŊnĨch

do 28. dneģivota,vĐZIS

1975- rozġ²Śen²spektrasledovanĨchvad z 36

na 60, zjiġtŊnĨchdo jednoho roku vŊku

1994ïhl§ġen²vġechtypŢVV u dŊt²mrtvŊaģivŊ

narozenĨch,zjiġtŊnĨchdo 15 let vŊku

1996 - souļ§st²povinn®hohl§ġen²jsou i ¼dajeo

prenat§ln²diagnostice.



Spolupr§ce:

Đstav zdravotnickĨch 

informac² a statistiky ĻR

Đstav pro p®ļi o matku a d²tŊ

International Clearinghouse

for Birth Defects Surveilance 

and Research System

http://www.uzis.cz/

http://www.icbdsr.org/

http://www.upmd.cz/

http://www.vrozene-vady.cz



Cytogenetick§ vyġetŚen² v ĻR
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Invazivn² prenat§ln² diagnostika, ĻR 

1990 - 2006
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Invazivn² prenat§ln² diagnostika, ĻR 

1990 - 2006
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Prenat§ln² diagnostika v ĻR, 1994 - 2006
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Invazivn² prenat§ln² diagnostika, 

chromosom§ln² aberace a DownŢv syndrom
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Invazivn² prenat§ln² diagnostika, 

chromosom§ln² aberace a DownŢv syndrom
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Metody prenat§ln² diagnostiky  v ĻR 1994 - 2006
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Indikace k invazivn² diagnostice 

Downova syndromu, ĻR 1992 - 2006
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Prenat§ln² diagnostika

Zdravotn²ci vģdy mŊli snahu zabr§nit narozen² 

postiģenĨch jedincŢ preventivn²mi prostŚedky. Tyto 

mŢģeme  rozdŊlit dvou skupin: 

Prim§rn² prevencezabraŔuje vzniku dŊdiļn® choroby, 

geneticky podm²nŊn® anom§lie nebo multifaktori§lnŊ 

podm²nŊn® vrozen® vady jeġtŊ pŚed oplozen²m, tj. pŚed 

vytvoŚen²m patologick® zygoty u teratogennŊ 

podm²nŊnĨch vad pŚed jejich vznikem vprŢbŊhu 

tŊhotenstv². 



Prenat§ln² diagnostika

Prim§rn² prevence

Mezi hlavn² metody prim§rn² prevence patŚ² pl§novan® 

rodiļovstv², reprodukce voptim§ln²m vŊku, vyvarov§n² se 

styku smutageny a teratogenypŚed otŊhotnŊn²m a 

v prŢbŊhu gravidity, zdravĨ zpŢsob vĨģivy sdostatkem 

vitaminŢ a stopovĨch prvkŢ. Nelze opominout ani 

prekoncepļn² i postkoncepļn² p®ļio ģeny chronicky 

nemocn® (epilepsie, diabetes mellitus, fenylketonurie, 

poruchy ġt²tn® ģl§zy a jin® metabolick® i endokrinn² 

poruchy).



Prenat§ln² diagnostika

Sekund§rn² prevence

- zasahuje aģ po vytvoŚen² patologick® zygoty nebo plodu 

vrŢznĨch stadi²ch intrauterinn²ho vĨvoje a zabraŔuje 

narozen² postiģen®ho d²tŊte s vrozenou vadou (vrozenĨmi 

vadami) pŚedļasnĨm ukonļen²m takov®to gravidity. 

Ke zjiġtŊn² tŊchto patologickĨch stavŢ vyuģ²v§me metod 

prenat§ln² diagnostiky.



I. Genetick® poradenstv²

ÅMezi genetikou a prenat§ln²m vĨvojem lidsk®ho jedince 

existuje velmi sloģitĨ vztah, kterĨ m§ z§sadn² a praktick® 

dŢsledky pro lidsk® zdrav² a lidsk® nemoci. 

ÅPochopen² norm§ln²ch vĨvojovĨch mechanizmŢ a jejich 

genetick® kontroly je nezbytn® pro porozumŊn² vzniku 

vrozenĨch vĨvojovĨch vad a geneticky podm²nŊnĨch 

onemocnŊn². 

ÅPro ¼spŊġn® zaveden² preventivn²ch a terapeutickĨch 

postupŢ je potom nezbytn® co nejlepġ² porozumŊn² 

patogenezi onemocnŊn² na molekul§rnŊ-genetick® ¼rovni.



ÅKlinick§ genetika se zabĨv§ diagnostikou dŊdiļnĨch 

chorob a star§ se o jejich medic²nsk®, klinick®, soci§ln² a 

psychologick® aspekty. 

ÅStejnŊ jako ve vġech ostatn²ch oblastech medic²ny, i 

v genetice je z§sadn² stanovit spr§vnou diagn·zu a 

poskytnout tu nejvhodnŊjġ² p®ļi, kter§ mus² zahrnovat 

informov§n² postiģen®ho jedince a ostatn²ch ļlenŢ rodiny 

takovĨm zpŢsobem, aby co moģn§ nejl®pe porozumŊli 

povaze a dŢsledkŢm onemocnŊn². 

ÅJe-li vġak choroba dŊdiļn§, pŚistupuje dalġ² rozmŊr ï

potŚeba informovat ostatn² ļleny rodiny o jej²m riziku a o 

moģnostech, jak toto riziko mohou modifikovat. 



1) Ļast® indikace ke genetick® konzultaci:

ÅGenetickou konzultaci nejļastŊji vyhled§vaj² rodiļe d²tŊte 
spotencion§ln²m nebo se zn§mĨm genetickĨm postiģen²m, ale 
konzultuj²c²m mŢģe bĨt i dospŊlĨ surļitou abnormalitou nebo 
sabnormalitou v rodinn® anamn®ze. 

ÅGenetick® poradenstv² je vġak tak® ned²lnou souļ§st² 
celospoleļenskĨch screeningovĨch programŢ, prenat§ln²ch 
vyġetŚen² a diagnostickĨch genetickĨch vyġetŚen². 

ÅIndikacemi pro doporuļen² ke genetick® konzultaci mohou 
tedy bĨt: pŚedchoz² d²tŊ svrozenou vadou, s ment§ln² retardac² 
nebo sjinĨm typem dŊdiļn®ho onemocnŊn²; pacient se 
zvĨġenou z§tŊģ² dŊdiļn®ho onemocnŊn² vrodinn® anamn®ze; 
prenat§ln² diagnostika u tŊhotn® ģeny zrŢznĨch indikac²; 
opakovan® potr§cen², infertilita ļi sterilita; chronick® 
onemocnŊn² ģeny pl§nuj²c² graviditu, 



2) PrŢbŊhgenetick®konzultace:

ÅZaveden®standardn²metody l®kaŚsk®p®ļevyģaduj²,aby ti,

kdo poskytuj²genetickou konzultaci, znali anamn®zu,kter§

zahrnuje rodinn®a klinick®informace, poradili pacientŢm,

jak®je jejich genetick®riziko a riziko ostatn²chļlenŢrodiny,

nab²dligenetick®diagnostick®vyġetŚen²nebo prenat§ln²

diagnostiku v pŚ²padŊ,ģeje indikov§na.

ÅObecnŊvzato, l®kaŚipacientŢmnedoporuļuj²jak se maj²

rozhodnout s ohledemnarŢzn§vyġetŚen²amoģnostip®ļe,ale

m²stotoho jim poskytuj²dostatek informac²k jejich

vlastn²murozhodnut².

ÅTento pŚ²stupke genetick®muporadenstv²,kterĨsenazĨv§

nedirektivn²genetick®poradenstv²,je v tomto oboru ġiroce

pŚijatjako standardn²praxe.



3) Prevence opakovan®ho vĨskytu choroby vrodin§ch:

ÅMnoho rodin vyhled§v§genetickou poradnu pŚedevġ²m
proto, aby zjistili, jak®je riziko dŊdiļn®choroby nebo
vrozen®vady pro jejich dŊtia jak®jsou moģnosti
opakovan®muvĨskytukonkr®tn²chorobyļivadyzabr§nit.

ÅPrenat§ln²diagnostika je jednou z moģnost²,kterou mŢģeme
tŊmtorodin§mnab²dnout,rozhodnŊto vġaknen²moģnost
jedin§.

ÅMezi dalġ²moģnosti,kter®genetick®poradenstv²v prevenci
vĨskytudŊdiļn®hoonemocnŊn²nebo vrozen®vady patŚ²
rŢzn§genetick§laboratorn²vyġetŚen²ïvyġetŚen²karyotypu,
biochemick§analĨzanebo molekul§rnŊgenetick®vyġetŚen²
DNA.

ÅTato vyġetŚen²jsou napŚ²kladindikov§nyv tŊchpŚ²padech,
kdy je konzultov§np§rs rodinnou anamn®zouvĨskytu
genetick®hoonemocnŊn².



4) Veden² jednotlivĨch pŚ²padŢ vgenetick®m 
poradenstv²

ÅV genetick®m poradenstv² mus² bĨt kaģdĨ pŚ²pade veden 
pŚ²snŊ individu§lnŊ podle potŚeb konkr®tn²ho pacienta a 
situace, genetickĨ postup je moģn® vġak shrnout do nŊkolika 
z§sadn²ch bodŢ: 

Åa) Shrom§ģdŊn² informac² ïosobn² anamn®za, rodinn§ 
anamn®za, anamn®za partnera, klinick® vyġetŚen², pŚ²padnŊ 
dalġ² hodnocen²; 

Åb) Hodnocen² ïfyzick® a klinick® vyġetŚen², popŚ²padŊ 
hodnocen² dalġ²ch speci§ln²ch vyġetŚen², potvrzen² nebo 
stanoven² diagn·zy, je-li to moģn®; 

Åc) Poradenstv² ïrozvaha o povaze dŢsledc²ch onemocnŊn², 
riziko rekurence; 

Åd) Rozhodov§n² o dalġ² postupu a doporuļen² kdalġ²m 
specializovanĨm vyġetŚen²m nutnĨm knaplnŊn² diagn·zy; 



5) Stanoven² rizika rekurence

ÅOdhad rizika rekurence (= opakov§n²; opakovan®ho vĨskytu) 
je jedn²m ze z§kladn²ch bodŢ genetick®ho poradenstv². 
V ide§ln²m pŚ²padŊ se op²r§ o znalost genetick® povahy 
dan®ho onemocnŊn² nebo vrozen® vady a o rodokmen 
konkr®tn² rodiny, kter® se prov§d² genetick® poradenstv². 

ÅĻlen rodiny, jehoģ riziko genetick®ho postiģen² se m§ stanovit 
mŢģe bĨt napŚ²klad sourozenec postiģen®ho d²tŊte nebo ģij²c² 
ļi budouc² d²tŊ postiģen®ho dospŊl®ho. 

ÅStanoven² rizika pŚi zn§mĨch genotypech bĨv§ nejjednoduġġ². 
Znamen§ urļen² rizika u rodin, kdy n§lezy vġech ļlenŢ 
rodiny jsou zn§m® nebo mohou bĨt zjiġtŊny. 

ÅNapŚ²klad pokud o obou ļlenech p§ru v²me, ģe jsou 
heterozygotn² pŚenaġeļi autozom§lnŊ recesivn²ho 
onemocnŊn², a  zaj²m§me se o pravdŊpodobnost, ģe budou m²t 
postiģen® d²tŊ potom riziko(pravdŊpodobnost), ģe d²tŊ nemoc 
zdŊd², je 1 ze 4 (1/4 ïļi 25%) pro kaģd® tŊhotenstv². 



8) Genetick® poradenstv² vsouvislosti sprenat§ln² 
diagnostikou

ÅRodiļovskĨ p§r zvaģuj²c² moģnost prenat§ln² diagnostiky 
potŚebuje informace, kter® mu umoģn² porozumŊt jeho 
situaci a d§t nebo odepŚ²t souhlass proveden²m prenat§ln² 
diagnostiky. 

ÅL®kaŚ genetick® poradny nav²c mus² zhodnotit celkovou 
situaci a odhadnout genetick® riziko.

ÅĐvodn² genetick§ konzultace pŚed zvaģovanĨm prenat§ln²m 
vyġetŚen²m se obvykle zabĨv§: 

Åa) Rizikem, ģe plod bude onemocnŊn²m nebo vrozenou vadou 
postiģen; 

Åb) Podstatou a pravdŊpodobnĨmi n§sledky dan®ho postiģen²; 

Åc) Riziky a omezen²mi pŚ²padnĨch dalġ²ch postupŢ a 
vyġetŚen²; d) PotŚebnĨm ļasem, neģ mŢģe bĨt vĨsledek 
vyġetŚen² kdispozici; 

Åe) Moģnost² vĨkon zopakovat, dojde-li k selh§n² nebo s t²m, ģe 
mohou bĨt nŊkdy nutn§ dalġ² n§sledn§ vyġetŚen² a konzultace 
a ģe ani tehdy nemus² bĨt vĨsledek definitivn². 



8) Genetick® poradenstv² vsouvislosti sprenat§ln² 
diagnostikou

ÅPŚestoģe naprost§ vŊtġina prenat§ln²ch vyġetŚen² konļ² 
ujiġtŊn²m, ģe jejich potomkovi dan® postiģen² nebo vrozen§ 
vada nehroz², je nutn® srodiļi probrat vġechny dostupn® 
moģnosti vĨbŊru dalġ²ho postupu vpŚ²padŊ nalezen² vrozen® 
vady nebo dŊdiļn®ho onemocnŊn². 

ÅPŚedļasn® ukonļen² tŊhotenstv² je pouze jednou ztŊchto 
moģnost². Rodiļe vġak mus² bĨt srozumŊni st²m, ģe 
podstoupen² prenat§ln² diagnostiky vģ§dn®m pŚ²padŊ 
neznamen§ z§vazek ukonļit tŊhotenstv², bude-li nalezena 
vrozen§ vada. 

ÅSmyslem prenat§ln² diagnostiky je zjistit, zda-li je plod 
postiģen danĨm onemocnŊn²m. U vrozenĨch vad operabiln²ch 
je ¼kolem prenat§ln² diagnostiky vylouļit moģn® sdruģen² 
sjinĨmi vrozenĨmi vadami, chromozom§ln²mi aberacemi 
nebo dŊdiļnĨmi onemocnŊn²mi. VtŊchto pŚ²padech nen² 
n§lez takov®to vrozen® vady jednoznaļnou indikac² 
k pŚedļasn®mu ukonļen² tŊhotenstv². 



II. Đļel prenat§ln² diagnostiky
ÅPrenat§ln² diagnostika zahrnuje nezbytnou 
mezioborovou spolupr§ci v²ce l®kaŚskĨch oborŢ ï
l®kaŚsk® genetiky, porodnictv² a ultrazvukov® 
diagnostiky. 

ÅZ dŢvodu n§roļnosti integrace tŊchto oborŢ je 
prenat§ln² diagnostika obvykle prov§dŊn§ 
v multidisciplin§rn²ch centrech, vnichģ l®kaŚsk§ 
genetika hraje vŢdļ² roli. 

ÅĐļelem prenat§ln² diagnostiky nen² pouze objevit 
odchylky ve vĨvoji plodu a umoģnit pŚedļasn® 
ukonļen² postiģen®ho tŊhotenstv² vpŚ²padŊ, ģe je u 
plodu objevena vrozen§ vada nebo dŊdiļn® 
onemocnŊn².



C²lŢprenat§ln²diagnostiky je v²ce:
a) Poskytnoutp§rŢms rizikem narozen²d²tŊtes vadoumoģnost
informovan®hovĨbŊrudalġ²hopostupu;

b) Poskytnout uklidnŊn²rodiļŢ,zvl§ġtŊve skupin§ch
svysokĨmrizikem;

c) Umoģnitp§rŢms rizikem narozen²d²tŊtes konkr®tn²m
postiģen²m,kter®by se jinak mohly vzd§tsnahy o vlastn²
dŊti,moģnostzapoļ²ttŊhotenstv²svŊdom²m,ģeto, zda plod
je ļinen²postiģen,lze ovŊŚitjiģpŚednarozen²m. Mnoha
p§rŢms rizikem postiģen®hod²tŊtez§vaģnĨmdŊdiļnĨm
postiģen²mumoģniladostupnost prenat§ln²diagnostiky m²t
zdrav®dŊti.

d) P§rŢmv situaci pŚednarozen²mpostiģen®hod²tŊte
poskytnut²optim§ln²hopostupu z hlediskap®ļeotŊhotenstv²,
veden²porodu apostnat§ln²p®ļe;

e) UmoģnitpŚ²padnouprenat§ln²l®ļbupostiģen®hoplodu. Ta
je zat²mk dispozici pouze pro velice malĨpoļetvrozenĨch
vad aonemocnŊn².



Å1) Indikace pro prenat§ln² diagnostiku

Å Z§kladn²m vġeobecnŊ pŚij²manĨm pravidlem zpŢsobilosti tŊhotn® ģeny 
k prenat§ln² diagnostice pomoc² rŢznĨch invazivn²ch metod je, ģe riziko 
postiģen² plodu by mŊlo bĨt pŚinejmenġ²m rovn® nebo vyġġ², neģ je riziko 
moģnosti spont§nn²ho potratu vsouvislosti sprovedenĨm vĨkonem. 

Å Hlavn² indikace kproveden² jsou:
a) pozitivn² biochemickĨ screening ïje doporuļeno vyġetŚen² genetikem a 
pŚ²padnŊ proveden² dalġ²ch vyġetŚen² ïinvazivn² prenat§ln² diagnostika;
b) pozitivn² ultrazvukovĨ screening - jsou-li rutinn²m ultrazvukovĨm 
screeningem u tŊhotenstv² sn²zkĨm rizikem zjiġtŊny odchylky, je 
doporuļeno vyġetŚen² genetikem a pŚ²padnŊ proveden² dalġ²ch vyġetŚen² ï
invazivn² prenat§ln² diagnostika;
c) vysokĨ vŊk matky ïdefinice vyġġ²ho vŊku matky  se mezi rŢznĨmi st§ty 
liġ², ale obvykle je za tuto vŊkovou hranici povaģov§n vŊk 35 let vdobŊ 
porodu. Tento vŊk byl vybr§n proto, ģe riziko postiģen² plodu 
chromozom§ln² odchylkou je pŚibliģnŊ rovn® riziku spont§nn²ho potratu 
v souvislosti sprovedenou invazivn² prenat§ln² diagnostikou. Pouh§ 
vŊkov§ indikace se ale vsouļasn® dobŊ jiģ 100% nedoporuļuje. 
TŊhotnĨm ģen§m se nab²z² moģnost podstoupit screeningov® testy a o 
moģn® invazivn² prenat§ln² diagnostice se rozhodnout aģ na podkladŊ 
tŊchto vĨsledkŢ; 



Å d) pŚedchoz² tŊhotenstv² splodem ļi d²tŊtem schromozom§ln² odchylkou 
vzniklou de novo (novŊ vznikl§ odchylka bez dŊdiļn® predispozice). 
Aļkoliv rodiļe d²tŊte svrozenou chromozom§ln² odchylkou mohou m²t 
sami norm§ln² karyotyp (poļet a z§kladn² strukturu chromozomŢ) 
vnormŊ, vnŊkterĨch pŚ²padech mŢģe bĨt riziko zvĨġen® i vdalġ²m 
tŊhotenstv². PŚ²ļina tohoto zvĨġen² nebyla jednoznaļnŊ urļena;
e) pŚ²tomnost struktur§ln² chromozom§ln² vady u jednoho zrodiļŢ. 

Å f) rodinn§ anamn®za dŊdiļn®ho onemocnŊn², kter® lze diagnostikovat 
prenat§lnŊ, vylouļit ļi potvrdit biochemickĨm nebo molekul§rnŊ 
genetickĨm vyġetŚen²m. VŊtġina tŊchto chorob  vt®to skupinŊ je 
podm²nŊna monogenn²mi defekty (postiģen²m jednotliv®ho genu), a tedy 
maj² riziko rekurence (opŊtovn®ho vĨskytu) 25 nebo 50 %. Do t®to 
kategorie spadaj² tedy i ty pŚ²pady, kde je jeden zrodiļŢ odhalen jako 
nosiļ pŚ²padn®ho onemocnŊn² pŚi populaļn²m screeningu. Molekul§rnŊ 
genetick® vyġetŚen² a analĨza DNA znaļnŊ zvĨġila poļet takto 
diagnostikovatelnĨch odchylek;
g) rodinn§ anamn®za X v§zan®ho onemocnŊn² (onemocnŊn² v§zan®ho na 
pohlav², onemocnŊn² v§zan® na X chromozom). Riziko rekurence 
(opakovan®ho vĨskytu) mŢģe bĨt aģ 25%. U Śady takovĨchto onemocnŊn² 
je prenat§ln² diagnostika jiģ moģn§. Protoģe tato onemocnŊn² postihuj² 
vŊtġinou chlapce, prov§d² se nejprve vyġetŚen² pohlav² a molekul§rnŊ 
genetick® vyġetŚen² DNA se prov§d² pouze tehdy, je-li plod muģsk®ho 
pohlav².



2) Screeningov® testy
Å C²lem prim§rn²ho screeningu je identifikace tŊhotenstv² svyġġ²m rizikem 
vrozen® vady a poskytnut² c²len® prenat§ln² diagnostiky. Screeningov§ 
vyġetŚen² sice nedok§ģ² urļit, zdali je plod skuteļnŊ postiģen, ale pomohou 
z¼ģit okruh tŊhotnĨch se zvĨġenĨm rizikem. Prim§rn² screening by mŊl 
splŔovat urļit§ krit®ria: 

Å a)Vyhled§vac² test mus² bĨt jednoduchĨ, nen§roļnĨ a snadno 
proveditelnĨ; 

Å b) test mus² m²t vysokou senzitivitu a specificitu. Ide§ln² screeningovĨ test 
by identifikoval 100% vrozenĨch vad (=100% senzitivita) a byl by 
z§roveŔ negativn² u vġech nepostiģenĨch tŊhotenstv² (=100% specificita). 
Ve vztahu ke kaģd® jednotliv® pacientce by mŊl m²t l®kaŚ jistotu, ģe pŚi 
pozitivn²m n§lezu je plod skuteļnŊ postiģen (100% pozitivn² prediktivn² 
hodnota) a ģe pŚi negativn²m n§lezu postiģen nen² (100% negativn² 
prediktivn² hodnota). Doposud vġak ģ§dnĨ takovĨto screeningovĨ test 
neexistuje a souļasn® screeningov® metody se tomuto optimu jen v²ce ļi 
m®nŊ pŚibliģuj²; 

Å c) screeningovĨ test mus² bĨt ekonomicky ¼nosnĨ pro veŚejnĨ 
zdravotnickĨ syst®m, m§-li bĨt dostupnĨ vġem pacientk§m; 

Å d) screeningovĨ test mus² bĨt nezatŊģuj²c² pro matku a plod. VĨsledky 
screeningŢ vprenat§ln² diagnostice n§s informuj², zda-li je ļi nen² u 
tŊhotn® zvĨġen® riziko vrozen® vady. 



3) Screeningov® programy
Å V souļasn® dobŊ neexistuje ģ§dnĨ univerz§ln² screeningovĨ test, kterĨ by 
byl schopen odhalit vġechny druhy moģn®ho postiģen² plodu. Z tohoto 
dŢvodu vpraxi vyuģ²v§me Śady rŢznĨch screeningŢ, kter®  se navz§jem 
doplŔuj². Mezi tyto screeningy vsouļasn® dobŊ patŚ²: 

Å a) screening chromozom§ln²ch aberac² zrŢznĨch dŢvodŢ -napŚ²klad vŊk 
matky, anamnestick® ¼daje zrodinn® anamn®zy; 

Å b) kombinovanĨ screening I.trimestru (biochemick® markery voln§ ɓ 
podjednotka hCG a PAPP-A + ultrazvukov® markery ïNT /nuch§ln² 
translucence, nuch§ln² projasnŊn²/) - vĨbŊr tŊhotenstv² se zvĨġenĨm 
rizikem chromozom§ln²ch odchylek; 

Å c) biochemickĨ screening II.trimestru (alfafetoprotein, choriovĨ 
gonadotropin, estriol, SP1 protein) ïvĨbŊr tŊhotnĨch svyġġ²m rizikem 
vrozenĨch chromozom§ln²ch aberac², otevŚenĨch defektŢ neur§ln² 
trubice (napŚ. rozġtŊp p§teŚe) a rozġtŊpŢ stŊny bŚiġn² (napŚ. omfalok®la a 
gastrosch²za); 

Å d) ultrazvukovĨ screening II.trimestru ïk diagnostice rŢznĨch tvarovĨch 
a struktur§ln²ch vrozenĨch vad, jakoģ i ke stanoven² ultrazvukovĨch 
markerŢ chromozom§ln²ch aberac²; 



a) Screening chromozom§ln²ch aberac²
Å NejļastŊjġ² a z§roveŔ nejzn§mŊjġ² chromozom§ln² aberac² je DownŢv 
syndrom. VĨskyt se liter§rnŊ ud§v§ 1 na 800 ï1000 narozenĨch. Je to i 
vsouļasn® dobŊ nejļastŊjġ² pŚ²ļina  vrozen® ment§ln² retardace. Jedinci 
sDownovĨm syndromem se vsouļasnosti mohou doģ²vat aģ 60 let. 
OnemocnŊn² je ļasto spojeno smalformacemi srdce, tr§vic²ho ¼stroj², 
moļov® traktu, obliļeje a u vŊtġiny pŚeģ²vaj²c²ch se vyvinou vprŢbŊhu 
dalġ²ho ģivota patologick® zmŊny na mozku obdobn® jako vpŚ²padŊ 
AlzheimerovŊ nemoci. 

Å Dalġ²mi klinicky z§vaģnĨmi chromozom§ln²mi aberacemi jsou trizomie 
18.chromozomu (EdwardsŢv syndrom, vĨskyt cca.1 na 5000 narozenĨch) 
a trizomie 13.chromozomu (PatauŢv syndrom, vĨskyt cca 1 na 10000 
narozenĨch). 

Å Prvn² metoda screeningu trizomie 21.chromozomu zaveden§ zaļ§tkem 
70.let 20.stolet² vych§zela ze spojitosti vĨskytu t®to chromozom§ln² 
odchylky  svyġġ²m vŊkem matky. Jiģ tehdy bylo zŚejm®, ģe amniocent®za 
(=odbŊr plodov® vody) pŚedstavuje riziko spont§nn²ho potratu a spoleļnŊ 
sfinanļn² n§roļnost² tohoto vĨkonu nemohla a nebyla prov§dŊna vġem 
ģen§m. Nejprve byla hranice od kdy byla amniocent®za nab²zena 
stanovena na 40 let, teprve pozdŊji byla tato hranice posunuta na 35 let 
vŊku vdobŊ porodu. Tato rizikov§ skupina ģen pŚedstavovala 
v devades§tĨch letech minul®ho stolet² zhruba 5 % populace tŊhotnĨch 
ģena. Takto vyuģ²van§ metoda screeningu Downova syndromu mŊla  
procento z§chytu (=DR ïdetection rate) zhruba 30 %. 



Å VŊtġina, to jest asi 70% se ale rod² ģen§m sn²zkĨm individu§ln²m 
rizikem, mladġ²m 35 let. 

Å Existuje nŊkolik screeningovĨch moģnost², jak vyhled§vat rizikov® 
skupiny tŊhotnĨch ģen, ale jen jedin§ spolehliv§ metoda prenat§ln² 
diagnostiky ïcytogenetick® vyġetŚen² karyotypu ze vzorku fet§ln² tk§nŊ 
z²skan® pŚi invazivn² prenat§ln² diagnostice.

Å ObecnŊ lze prov§dŊt jak®koliv invazivn² vyġetŚen² nebo z§krok tehdy, 
jestliģe riziko z§kroku/vĨkonu nen² vyġġ² neģ riziko vlastn²ho onemocnŊn². 
Uvaģujeme-li riziko moģnĨch komplikac² u amniocent®zy (=odbŊru 
plodov® vody, viz.d§le) 0,5 ï1,0 %, mŊli bychom amniocent®zu prov§dŊt 
pouze u tŊch tŊhotnĨch, kdy je riziko narozen² d²tŊte svrozenou 
chromozom§ln² aberac² vyġġ² neģ 1 : 200 (=0,5 %). VŊtġinou se za hranici 
pozitivity tohoto screeningu bere hodnota rizika 1:250 aģ 1:300. 

Å Z druh® strany vġak invazivn² vĨkon nemŢģeme prov§dŊt automaticky u 
vġech tŊhotnĨch ģen ztoho dŢvodu, ģe pŚi riziku komplikac² (spont§nn²ho 
potratu) 0,5 ï1,0 % by doġlo vĻesk® republice roļnŊ ke spont§nn²mu 
potratu 500 ï1000 zdravĨch plodŢ. 

Å Ģeny, kter® maj² naopak vĨsledek screeningov®ho testu negativn², mus² 
bĨt informov§ny, ģe jejich riziko m²t d²tŊ napŚ²klad sDownovĨm 
syndromem je sice d²ky negativn²mu vĨsledku screeningu vĨraznŊ 
sn²ģeno, ale nen² nulov® (faleġn§ negativita screeningu).



Ad b) KombinovanĨ screening I.trimestru
Å V devades§tĨch letech byl zaveden screening kombinuj²c² hledisko vŊku 
matky a tlouġŠky pros§knut² z§hlav² (=NT ïnuchal translucence) plodu 
v 11.ï13+6. tĨdnu tŊhotenstv² pŚi ultrazvukov®m vyġetŚen². 

Å Zjistilo se, ģe svyuģit²m t®to metody lze identifikovat zhruba 75% 
postiģenĨch plodŢ pŚi pod²lu sonograficky pozitivn²ch n§lezŢ kolem 5%. 

Å V dalġ²ch letech se kombinac² vŊku matky, ultrazvukov®ho stanoven² NT 
plodu a biochemickĨch hodnot s®ra matky (voln§ ɓ-podjednotka hCG 
(lidsk®ho choriogonadotropinu)) a tŊhotensk®ho plazmatick®ho proteinu 
(PAPP-A) v prvn²m trimestru podaŚilo zvĨġit pŢvodn² z§chyt ze 75 % aģ 
na 85 ï90 % postiģenĨch plodŢ. 

Å V roce 2001 bylo d§le zjiġtŊno, ģe u 60 ï70 % plodŢ s trizomi² 
21.chromozomu nen² pŚi ultrazvukov®m vyġetŚen² v 11.ï13+6 viditeln§ 
nosn² kost (=NB ïnasal bone) a dalġ² vĨsledky uk§zaly, ģe pŚiŚazen² 
tohoto markeru mŢģe zvĨġit z§chyt plodŢ postiģenĨch pŚ²padnŊ 
chromozom§ln² odchylkou pŚi UZ vyġetŚen²ch a s®rovĨch testech prvn²ho 
trimestru na v²ce neģ 95 %. 

Å Hranice pozitivity tohoto screeningu byla stanovena na 1:100. 



Å Dalġ² vĨvoj vyġetŚovac²ch metod pŚi stanoven² biochemickĨch analytŢ 
svĨsledky zn§mĨmi do 30 minut od odebr§n² vzorku krve umoģnil 
zaveden² metody OSKAR na nŊkter§ pracoviġtŊ (=One-Stop Clinic for 
Assessment of Risk). Dalġ² ultrazvukov® markery pouģ²van® 
vprvotrimestr§ln²m screeningu jsou kromŊ pŚ²tomnosti/nepŚ²tomnosti 
nosn² kŢstky (NB) tak® omfalok®la, megavesika nebo abnormality 
v mŊŚen² prŢtoku vductus venosus. 

Å Hodnota NT plodu se norm§lnŊ zvŊtġuje sd®lkou tŊhotenstv², kterou 
urļujeme podle hodnoty CRL (vzd§lenost od temene ke kostrļi plodu). 

Å Ļ²m vyġġ² je hodnota NT, t²m je i vyġġ² pravdŊpodobnost rizika.  

Å Hladina voln® ɓ-podjednotky hCG vkrvi matky se bŊģnŊ sd®lkou gestace 
sniģuje, ale u tŊhotenstv² strizomi² 21.chromozomu jsou hladiny voln® ɓ-
podjednotky hCG zvĨġen®. 

Å PAPP-A v krvi matky se v prŢbŊhu gestace zvyġuje a u tŊhotenstv² 
strizomi² 21.chromozomu je tato hladina sn²ģen§. 

Å Ļ²m je hladina ɓ hCG vyġġ² a ļ²m je hladina PAPP-A niģġ², t²m je vyġġ² 
riziko vĨskytu trizomie 21.chromozomu.



Ad c)  BiochemickĨ screening II.trimestru
Å V polovinŊ 80.let minul®ho stolet² byla nalezena souvislost mezi vĨskytem 
trizomie 21.chromozomu a n²zkĨmi hladinami mateŚsk®ho s®rov®ho 
alfafetoproteinu (MS ïAFP; Ŭ fetoproteinu), zvĨġenĨmi hladinami 
lidsk®ho choriov®ho gonadotropinu (hCG) a n²zkĨmi hladinami s®rov®ho 
nekonjugovan®ho estriolu (uE3). 

Å N§slednŊ bylo spoļ²t§no, ģe snavrģenĨm postupem kombinuj²c²m 
mateŚskĨ vŊk sbiochemickĨmi hodnotami MS-AFP, hCG a uE3 se podaŚ² 
m²sto 30 %  (= detection rate vŊkov®ho screeningu) zachytit aģ 66 % 
vġech plodŢ strizomi² 21.chromozomu. PŚi tomto postupu je 5 ï7 % 
vyġetŚenĨch ģen screening pozitivn²ch (riziko vyġġ² neģ 1 z270) a je jim 
doporuļena invazivn² prenat§ln² diagnostika ïvtomto pŚ²padŊ nejļastŊji 
amniocent®za ïodbŊr plodov® vody. 

Å Aplikac² tohoto kombinovan®ho biochemick®ho screeningu se podaŚilo 
zvĨġit procento detekovanĨch chromozom§ln²ch aberac² ve vġech 
vŊkovĨch kategori²ch. Vedle moģnosti prenat§ln² detekce Downova 
(trizomie 21.chromozomu) a Edwardsova syndromu (trizomie 
18.chromozomu) umoģŔuje rutinn² pouģ²v§n² biochemick®ho vyġetŚen² 
mateŚsk®ho s®ra ve II.trimestru antenat§ln² detekci otevŚenĨch defektŢ 
neur§ln² trubice (anencefalie, rozġtŊp p§teŚe) a defektŢ stŊny bŚiġn² 
(omfalok®la a gastrosch²za). 



Å MateŚskĨ s®rovĨ screening mezi 16. aģ 18.tĨdnem gravidity mŢģe ve 
vztahu otevŚenĨm defektŢm  neur§ln² trubice a bŚiġn² stŊny dos§hnout aģ  
senzitivity 83 % a specificity aģ 98 %. 

Å V souļasn® dobŊ by se jiģ mohlo zd§t, ģe pŚi kvalitŊ a dostupnosti 
ultrazvukov®ho vyġetŚen², je screening AFP zbyteļnĨ. Realita je vġak 
jin§, i vsouļasnosti nejsou vġude dostupn® dostateļnŊ kvalitn² 
ultrazvukov® pŚ²stroje a certifikovan² ultrasonografist®, a tak se pozitivita 
AFP markeru st§v§ uģiteļnĨm n§strojem kodesl§n² tŊhotn® ģeny do 
pŚ²sluġn®ho specializovan®ho centra prenat§ln² diagnostiky kovŊŚen² a 
urļen² diagnozy. 

Å Tomu odpov²d§ vĻesk® republice vsouļasn® dobŊ prŢmŊrnĨ tĨden pŚi 
diagnostice tŊchto vĨġe uvedenĨch vrozenĨch vad, kterĨ je za posledn²ch 
deset let zhruba 17.-18.tĨden tŊhotenstv².



Ad d)  UltrazvukovĨ screening II.trimestru
Å Ultrazvukov§ diagnostika (UZ) se jiģ od sam®ho poļ§tku pouģ²v§n² 
ultrazvukovĨch pŚ²strojŢ vgynekologii a porodnictv² koncem ġedes§tĨch 
let stala ned²lnou souļ§st² prenat§ln²ho vyġetŚov§n² a jej² vĨznam 
neust§le narŢst§. 

Å V sedmdes§tĨch letech se objevila metoda odstupŔov§n² ġedi (grey scale), 
kter§ umoģnila z²skat dalġ² podrobnŊjġ² ¼daje o vyv²jej²c²m se plodu. 
Dalġ²m vĨznamnĨm ¼spŊchem bylo praktick® zaveden² pŚ²strojŢ se 
zobrazen²m ve skuteļn®m ļase (real time) a n§slednŊ i pŚ²stroje, kter® 
umoģŔuj² tak zvan§ doplerovsk§ mŊŚen² (=mŊŚen²  prŢtoku a hodnocen² 
cirkulace v jednotlivĨch tk§n²ch a org§nech). 

Å UltrazvukovĨ screening v18. aģ 22.tĨdnu tŊhotenstv² se zamŊŚuje 
pŚedevġ²m na zjiġtŊn² poļtu plodŢ, vitalitu, biometrie plodu, stanoven² 
d®lky tŊhotenstv², urļen² proporcionality plodu, hodnocen² nepŚ²mĨch 
zn§mek vrozen® vady plodu (retardace rŢstu plodu, dysproporcionalita 
rŢstu plodu, pŚ²tomnost rŢznĨch ultrazvukovĨch markerŢ 
chromozom§ln²ch aberac², d§le zmŊnŊn® mnoģstv² plodov® vody 
/anhydramnion, oligohydramnion, polyhydramnion/, zmŊnŊn§ pohybov§ 
aktivita plodu) a samozŚejmŊ i pŚ²mĨ prŢkaz vrozenĨch vad plodu. 



Å ObecnŊ se d§ Ś²ct, ģe vŊtġina anom§li², kter® diagnostikujeme 
ultrazvukem, mohou bĨt v²ce ļi m®nŊ souļ§st² rŢznĨch chromozom§lnŊ 
podm²nŊnĨch syndromŢ (souborŢ vrozenĨch vad podm²nŊnĨch 
odchylnĨm poļtem nebo strukturou chromozomŢ). Vsouļasn® dobŊ 
prov§dŊn® ultrazvukov® vyġetŚen² 3D (=trojrozmŊrn®, prostorov® 
zobrazen²) a 4D (trojrozmŊrn® zobrazen² v re§ln®m ļase) nen² 
standardn², rutinn² vyġetŚen². Prov§d² se jako c²len® vyġetŚen² v r§mci 
screeningu (vyhled§v§n²) nŊkterĨch vrozenĨch vĨvojovĨch vad 
(obliļejov® rozġtŊpy, defekty p§teŚe apod.), pŚi nejasnĨch ultrazvukovĨch 
n§lezech ve dvojrozmŊrn®m obraze (=2D obraze). Na z§vŊr nutno zm²nit, 
ģe ultrazvukov® zobrazen² m§ nezastupiteln® m²sto vrealizaci dalġ²ch, 
invazivn²ch prenat§lnŊ diagnostickĨch vyġetŚen².



III. Invazivn² prenat§ln² diagnostika
ÅMetody invazivn² prenat§ln² diagnostiky slouģ² kz²sk§n² 
vzorku fet§ln² tk§nŊ (bunŊk) pro proveden² urļitĨch 
vyġetŚen². 

ÅHlavn²m vyġetŚen²m je takzvan® stanoven² karyotypu plodu 
(=poļet a z§kladn² struktura chromozomŢ; genetick§ vĨbava 
plodu). 

ÅInvazivn² prenat§ln² diagnostika vyuģ²v§ rŢznĨch typŢ 
vyġetŚen², kter® se od sebe liġ² jednak zpŢsobem proveden² a 
typem z²skan® fet§ln² tk§nŊ, jednak ļasovĨm zaŚazen²m 
proveden² odbŊru vprŢbŊhu gravidity.



Å1) OdbŊr choriovĨch klkŢ 
Å OdbŊr choriovĨch klkŢ (=CVS, chorion villus sampling) je ļasnou 
metodou invazivn² prenat§ln² diagnostiky.  CVS zahrnuje bipsii (=odbŊr) 
vil·zn² tk§nŊ choria (plodovĨch obalŢ). 

Å Obvykle je toto vyġetŚen² prov§dŊno mezi 10. aģ 12.tĨdnem tŊhotenstv². 

Å Z²skanĨ vzorek tk§nŊ se vyuģ²v§ ke stanoven² tak zvan®ho karyotypu 
plodu (viz.d§le) ïcoģ je urļen² poļtu a z§kladn² struktury chromozomŢ. 

Å Riziko pŚ²padn® ztr§ty je stejn® u CVS (odbŊru choriovĨch klkŢ) jako u 
amniocent®zy (AMC; odbŊr plodov® vody) a je pŚibliģnŊ o 0,5 aģ 1,0 % 
zvĨġeno nad z§kladn² ¼roveŔ tohoto rizika, kter® vdobŊ od 7. do 12.tĨdne 
tŊhotenstv² ļin² vz§vislosti na vŊku tŊhotn® a dalġ²ch faktorech zhruba 2 ï
5 %.  

Å ĐspŊġnost chromozom§ln²ho vyġetŚen² je stejn§ jako pŚi amniocent®ze (to 
jest >99 %). 

Å Nutno vġak uv®st, ģe zhruba 2% vyġetŚenĨch vzorkŢ ze CVS pŚin§ġej² ne 
zcela jednoznaļn® vĨsledky, kter® pak n§slednŊ vyģaduj² potvrzen² nebo 
vyvr§cen² pŚ²padn® chromozom§ln² abnormality vyġetŚen²m materi§lu 
z²skan®ho zodbŊru plodov® vody (AMC; amniocent®za).



2) Amniocent®za
Å Amniocent®za neboli odbŊr plodov® vody (=AMC) je vĨkon, pŚi nŊmģ je 
speci§ln² jehlou pŚes stŊnu bŚiġn² odebr§n vzorek plodov® vody. Plodov§ 
voda obsahuje buŔky poch§zej²c² zplodu. Tyto buŔky se v dalġ²m 
prŢbŊhu vyġetŚen² kultivuj² (zmnoģuj²) a d§le se ztohoto vzorku, podobnŊ 
jako pŚi vyġetŚen² CVS prov§d² vyġetŚen² karyotypu. 

Å Vlastn² vyġetŚen² se prov§d² za ultrazvukov® kontroly, zhruba od 
16.tĨdne tŊhotenstv². 

Å Vlastn² riziko potracen² plodu n§sledkem tohoto invazivn²ho vĨkonu je 
pŚibliģnŊ o 0,5 aģ 1,0 % zvĨġeno nad z§kladn² ¼roveŔ tohoto rizika, kter® 
v dobŊ od 7. do 12. tĨdne tŊhotenstv² ļin² vz§vislosti na vŊku tŊhotn® a 
dalġ²ch faktorech zhruba 2 ï5 %. 



3) Kordocent®za
Å Kordocent®za neboli punkce pupeļn²ku (=odbŊr fet§ln² krve pŚi 
nap²chnut² pupeļn²kov® c®vy) je jednou zdalġ²ch metod invazivn² 
prenat§ln² diagnostiky. 

Å Na rozd²l od odbŊru choriovĨch klkŢ (CVS) a odbŊru plodov® vody 
(AMC) vyģaduje kultivace fet§ln²ch bunŊk z²skanĨch zfet§ln² krve jen 
nŊkolik dnŢ. 

Å Obvykle je kordocent®za uģ²v§na jako n§sledn® vyġetŚen² karyotypu, 
pokud napŚ²klad kultivace bunŊk z²skanĨch zplodov® vody selhala nebo 
dala nejednoznaļnĨ vĨsledek nebo pokud nen² moģn§ molekul§rnŊ 
genetick§ diagnostika onemocnŊn², kter® je zjistiteln® biochemickĨm 
vyġetŚen²m fet§ln² plazmy nebo fet§ln²ch krevn²ch bunŊk. 

Å Kordocent®za je vŊtġinou prov§dŊna po 20. tĨdnu gravidity a incidence 
fet§ln²ch ztr§t zpŢsobenĨch t²mto z§krokem je asi 2 ï3 %. 

Å KromŊ klasick®ho cytogenetick®ho vyġetŚen² karyotypu, lze fet§ln² 
leukocyty vuģ²t i kmolekul§rnŊ genetick®mu vyġetŚen². 



L®ky v tŊhotenstv²:

Rozvoj farmacie vsouļasn® dobŊ a registrace cel® 

Śady novĨch l®kŢ ve svŊtŊ postavil pŚed odborn²ky 

zabĨvaj²c² se sledov§n²m incidenc² a analĨzami 

vĨskytu vrozenĨch vad nŊkter® nov® probl®my ï

embryotoxicitu a teratogenn² efektxenobiotik. 

Moģn® teratogenn² ¼ļinky l®kŢ se zaļaly intenzivnŊ 

zkoumat a sledovat  zaļ§tkem sedmdes§tĨch let, kdy 

po tzv. òthalidomidov® af®Śeò vġedes§tĨch letech 

nastal vĨznamnĨ rozvoj teratologie. Zaļaly se 

objevovat prvn² liter§rn² ¼daje o moģnĨch 

teratogenn²ch ¼ļinc²ch l®kŢ. 


