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Uvod
Od poznani moznosti, které nam nabizi prenatalni diagnostika,
se embryo Ci pozdéji plod stava pacientem.
Muzeme jej vySetrovat, diagnostikovat patologické stavy a v
nekterych pripadech lecCit a dokonce i operovat.

AV tuj[o chvili zaéinéme 7até&7 VVV
hovorit o fetalni medicinée
jako o novem oboru, jehoz
je prenatalni diagnostika
pouze soucasti.

« Socialni
» Psychologicka
* Financni




Trendy v prenatalni diagnostice

ZdUraznéni etickych hledisek v prenatalni diagnostice i fetalni
mediciné s respektovanim individualniho a nabozenského
presvedceni

Presun prenatalni diagnostiky do nejcasnejsich stadii
téhotenstvi

Zvyseni zachytnosti a specifity vysetreni

Detailni genetické vysetreni plodu téz ve Ill. trimestru
téhotenstvi

Zavedeni ekonomického hlediska vysetrovacich metod

Zlepseni informovanosti verejnosti o moznostech a
limitacich prenatalni diagnostiky

Rovny pristup k zdkladnim vysSetfovacim postuplim

Zpracovano podle Prenat. Diag. 2006
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Metody

» Ultrasonografie, vcetne 3D/4D zobrazeni

N4

* Biochemicka vyse




Screeningove prenatalni programy - historie
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Screening

o W

Screening Test

Diagnostic Testing

Vyhledavani jedincu ve zdravé populaci s vySSim rizikem
vyskytu urCité nemoci a nasledné diagnostické vysetreni
nebo zakrok
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Pied zahajenim screeningového programu by mély byt
posouzeny tyto okolnosti:

screenovana choroba je jasné definovana

ma vyznamnou incidenci

casna diagnoza nebo preventivni rezim pozitivné ovlivhuji prognézu
screeningovy test identifikuje vyznamnou cast postizenych nebo
ohrozenych (ma vysokou senzitivitu)

screeningovy test ma nizkou falesnou pozitivitu (ma vysokou
specificitu)

naklady na screening jsou nizsSi nez naklady na léCeni screenované
choroby v dané populaci
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eScreening ve Il. trimestru provadeny na
zakladé materského veku a
nejruznéjSich kombinaci  stanovovani
celkoveho hCG nebo volné podjednotky
R-nCG, AFP, volného E3 a inhibinu A
muze odhalit 56 — 71 % trizomii 21
s faleSnou pozitivitou 5 %

» Screening v |. trimestru provadeny
kombinaci veku tehotné zeny, hodnoty
NT, srdecni frekvence plodu a hodnoty
serove volné podjednotky RB-hCG a

hce B-hcé PAPP-A odhali pres 90 % trizomii 21

AFP
E3
IA

AFP
E3
IA

s faleSnou pozitivitou 3 %.

www.fetalmedicine.com
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Pocet provedenych AMC a CVS pro zachyt
1 DS, CR 2000 - 2011
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= Stav v CR

e Ziv& se v roce 2009 narodilo 105 831 déti
e PocCet invazivnich prenatalnich vysetreni:
e 17 929 (20 % narozenych)
e Prenatalné zjistenych vad: 2 032
Z nich prenatalné ukonceno: 817 (4 % z vykonu)

e Bylo provedeno celkem 39 959 potratu:
Z nich genet. indikace 2 %
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e Pocet invazivnich prenatalnich vysetreni v roce 2009:
17 929 - 1/5 narozenych

* Prenatalne zjistenych vad: 2 032
z nich prenatalné ukonceno: 817

m. Down 142
dalsi chrom. trizomie 56
celkem 198

1,1 % z invaz. vykonu
25 % z Ind. genet. UPT




P>~ Nakladovost na péci

PF respektovani starsiho udaje MPSV CR o

nakladech na péci o jednoho postizeného jedince v
ustavech socialni péce: cca KC 1.5 mil rocné

asi 60 % jejich umisténi v téchto ustavech
mortality syndromu tri 18 a tri 13

vychazi u 100 nezachycenych téchto syndromu rocni
naklady asi kolem

Kc 70 000 000,-



oporuceni o laboratornim screeningu vrozenych

vyvojovych vad v prvnim a druhém trimestru
téhotenstvi

o Ceska spolednost nuklearni mediciny (CSNM CLS JEP) -sekce
Imunoanalytickych metod

e Ceska spolednost klinické biochemie (CSKB CLS JEP)
 Spolednost Iékaiské genetiky CLS JEP (SLG CLS JEP)

e Referenéni laboratof MZ CR pro klinickou biochemii

Novelizované doporuceni 2011



Encephalocoele
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Vyvoj prenatdlni diagnostiky vrozenych vad v Ceské republice, 1994 -
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mérny tyden téhotenstvi pri prenatalni diagnéze Downova
syndromu, CR 1996 - 2012
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Pocet provedenych vykonu invazivni diagnostiky pro
2ichyt 1 (DS + ES +PS), CR 2010, jednotliva pracoviité
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A new pyramid of prenatal care

Specialist I
care 12-34w 20w




11. - 14. tydne gravidity

izikové stavy pfedvidatelné v obdobi™

Fetalni strukturalni abnormality
Potraty a mrtvorozenost
PredCasné porody
Preeclampsie

Gestacni diabetes mellitus
Intrauterinni rustové retardace
Fetalni macrosomie
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Metody molekularni diagnostiky
Nahradi karyotypizaci?

@QF PCR v prenatalni diagnostice (21, 13, 18, X and Y)
@ MLPA (21, 13,18, X aY)
@ Molekularni karyotypizace — array CGH

@ Neinvazivni metody prenatalni diagnostiky

= Fetalni buniky v matefském obéhu detekované pomoci FISH (Bianchi
a Klinger, 1992)

= Extracelularni fetalni DNA v matefském obéhu detekovana pomoci RT-
PCR (Lo, 1997)

= DNA microarray (oligo-array with high resolution) vyuziva rozdilnou
metylaci mezi matefskymi krevnimi bunkami a fetalnimi placentarnimi
bunkami ve studovanych sekvencich (Chim, 2004).
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Cytogenetika vs. DNA
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Izolace fetalni DNA z materskeé cirkulace

FISH
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25 ml heparin blood

X/Y-PCR
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Prenatal Detection of Down Syndrome using Massively Parallel
Sequencing (MPS): a rapid response position statement from a
committee on behalf of the Board of the International Society
for Prenatal Diagnosis, 24 October 2011

Background

The International Society for Prenatal Diagnosis (ISPD) has provided recommendations for best
practices in prenatal screening for aneuploidy (Benn e al., 2011). The development of non-
invasive tests based on the presence of cell-free fetal nucleic acids in maternal plasma offer
substantial new opportunities to improve prenatal screening. Recent studies have shown that in
high-risk populations, massively parallel sequencing (MPS) can detect a large proportion of
Down syndrome affected pregnancies with a low false-positive rate (Chiu er al., 2011; Ehrich et
al., 2011; Sehnert e7 al., 2011; Palomaki ef al., 2011; and others presented at international
scientific meetings). However, this test is not fully diagnostic and therefore constitutes an
advanced screening test. Accordingly, confirmation of MPS positive results through invasive
testing would still be required. It is also important to recognize that for women who are screen-
positive using current screening protocols, Down syndrome represents only about half of the
fetal chromosomal abnormalities identified through amniocentesis and CVS.
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zaver -

Vice variant prenatalnich screeningovych programu
bude z objektivnich duvodu i nadale existovat v nabidce
tehotnym v praxi porodnicko - gynekologickych

pracovist.

Povinnosti jejich Iékara je vSak o nich sve ﬁacier}tky
objektivne informovat a ponechat na jejich vyberu
zvolenou metodu, zrejmeé stvrzenou podpisem.

Soucasne vsak bude nutne respektovat jak :
eticke, tak i ekonomické aspekty téchto postupu.

Umoznit bezplatny pristup k modernim
etickym postupum soucasné mediciny.

www.ulg.upol.cz E




