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Navstéva genetické ambulance je casto pro
téhotnou stresuijici, protoze mnohdy nevi, co ji
Ceka. Proto jsme vydali brozuru, ktera by méla
vsem téhotnym zenam navstévu nakonec usnadnit
a zprijemnit. VSechny odborné terminy jsme se
snazili maximalné zjednodusit a laicky vysvétlit
tak, aby byl text pochopitelny pro kazdého.

Text neni primarné urcen pro odbornou verejnost,
protoZe néktera fakta jsou zjednoduSena tak, aby
bylo mozné problematiku osvétlit Siroké verejnosti
strucné a nekomplikované.

VSechny prezentované Udaje a data jsou zpracovana
na podkladé nejnoveéjsich medicinskych znalosti.



NEJCASTE)Si DUVODY PRO NAVSTEVU GENETICKE
AMBULANCE V TEHOTENSTVI JSOU:

1. vék téhotné, obvykle nad 35 let

2. pozitivni screening nejcastéjsich genetickych onemocnéni
3. abnormalni nalez u plodu na ultrazvuku

4. téhotenstvi po IVF (technikdch umélého oplodnéni)

5. dédi¢né onemocnéni u téhotné ¢i partnera nebo v jejich rodinach

Vék téhotné a nejcastéjsi geneticka onemocnéni

S vékem téhotné postupné narlsta riziko genetickych vad u potomka. Je tomu tak

z mnoha dlvodl jako starnuti vajicek a chyby béhem jejich déleni, hromadéni mutaci
béhem Zivota, snizena schopnost oprav DNA ¢i hormonalni zmény.
Priblizné od 70. let minulého stoleti se pouziva vék téhotné k vycisleni genetickych vad.
Zdaleka nejcastéjsi genetickou vadou je Downiv syndrom kdy jedinci prebyva jeden
chromozom 21 (napf. 47,XX,+21)* Down(v syndrom je spojen s typickym vzhledem, ¢astymi
vrozenymi vadami srdce a zazivaciho traktu a dalSich organ(. Vzdy je spojen s urcitou
formou mirné az stredni mentaini retardace. Dalsim relativné castym syndromem je
Edwardsiv syndrom, kdy prebyva jeden chromozom 18 (napt. 47,XY, +18)* a nasleduje
Pataudv syndrom kdy prebyva jeden chromozom 13 (napf. 47,XY, +13)*. V obou pfipadech
se vyskytuje téZkd mentalni retardace a obvykle cetné a zdvazné vrozené vady organd

a naprosta vétsina takto postizenych plod umird béhem téhotenstvi.

Velmi castym genetickym onemocnénim je TurnerGv syndrom, kdy Zené chybi jeden
chromozom X (45,X)*. V nékterych pripadech jde o tézké postizeni, kdy dochazi k amrti
plodu v casné fazi téhotenstvi. V pripadé narozenych jedincd jsou divky a Zeny malého
vzrlstu s poruchami plodnosti, ¢astymi srdecnimi vadami, avak zcela normalni inteligenci.
V pripadé, Ze naopak jeden chromozom prebyva, mizeme se setkat s castym
Klinefelterovym syndrom (47,XXY)*umuzl nebo trisomii X (47,XXX)* u Zen.Klinefelterdv
syndrom se projevuje obvykle typickou vysokou postavou a neplodnosti, byvaji uvadény
nékdy poruchy uceni a vyjadfovani. Syndrom se velmi casto zjisti az v dospélosti pfi
vySetfeni pro poruchu plodnosti. U Zen s trisomii X se udava vyssi postava, mozné
problémy s ucenim, zejm. v oblasti jazyka a feci, ale vétSina téchto Zen vede normalni,
produktivni Zivot.

VSechny vyse vyjmenované syndromy dohromady predstavuji vice nez 90% vsech

diagnostikovanych genetickych onemocnéni v téhotenstvi.



Dal3i méné castou skupinou jsou tzv. mikrodele¢ni syndromy. Jedna se vétsinou o pomérné
zavazna onemocnéni, kdy v DNA jedince chybi urcity Usek, ktery obsahuje dulezité
geny pro normalni fungovani jedince. Nejcastéji se jedna o DiGeorglv syndrom, Prader-
Willi a Angelmantv syndrom, Cri du chat syndrom a dal$i méné casté syndromy. Riziko

mikrodelecnich syndrom vSak neni zavislé na véku téhotné a je pro vSechny stejné.

*Pozn. Normalni geneticka vybava je 46,XX u Zen a 46,XY u muzl

Jaka jsou rizika spojena s vékem téhotné?

Riziko je Ciselné uvedeno v tabulce a nyni si vysvétlime, co ¢islo znamena.

Vezmeme-li téhotnou ve véku 40 let pak riziko, Ze cekd dité s Downovym syndromem je
1:53 a riziko ostatnich genetickych vad priblizné dvojnasobné, 1:28. V praxi to znameng, Ze
jedna z 53 téhotnych ve véku 40 let ¢eka dité s Downovym syndromem a dalsi 2 dité s jinym

genetickym onemocnénim.

Geneticka rizika v I. trimestru téhotenstvi

Riziko ostatnich genetickych

Vék téhotné Riziko Downova syndromu e

onemocnéni
25 let 1:1032 1:476
30 let 1:868 1:385
35let 1:240 114
36 let 1179 1:87
37 let 1:131 1:66
38 let 1:96 1:51
39 let 1:71 1:38
40 let 1:53 1:28
41let 1:41 1:22
42let 1:32 117
43 let 1:27 1:13
44 et 1:22 1:10

45 let 1:19 1:8



pozitivni screening nejcastéjsich genetickych onemocnéni

Kazda téhotnad podstupuje vysetfeni k odhaleni nejcastéjSich genetickych vad
(DownUv, EdwardsGv a Patautv syndrom).
Podrobné o téchto metodach pisSeme nize. V pfipadé pozitivniho vysledku screeningu je
doporuceno podstoupit néjakou z diagnostickych metod k ovéreni nalezu (CVS, AMCQ), téz

podrobné popisujeme dale.

abnormalni nalez u plodu na ultrazvuku

Nékdy se béhem ultrazvukového vysetfeni, at’ v I. trimestru ¢i ve 20. tydnu zjisti

u plodu néjakd abnormalita orgédnu/im jak bude popsano nize. Naprosta vétsina
z nich je ddvodem k ovéreni genetické vybavy plodu (odbérem plodové vody ¢i vzorku
placenty). Je to obvykle z toho divodu, Ze i zdanlivé ,banalni“ nalez, napf. prekfizeni prstl

na ruce Cijiny vzhled ledviny, mZe byt zndmkou zavazného genetického onemocnéni.



téhotenstvi po IVF (technikach umélého oplodnéni)

Ne vSechny Zeny, jejichz téhotenstvi bylo po¢ato metodami umélého oplodnéni (IVF),

jsou odesilany na genetickou konzultaci. Zalezi na metodach IVF a dalSich faktorech.
Obecné Ize fici, Ze po IVF jsou rizika vyvojovych vad oproti spontannimu otéhotnéni pouze

mirné zvysena.

dédicné onemocnéni u téhotné ¢i partnera nebo v jejich rodinach
V pfipadé, Ze se u rodic¢l nebo v rodinach vyskytuji genetickd onemocnéni, je velmi
dulezita konzultace s klinickym genetikem. Idedlné jiz pred téhotenstvim. Pokud

k tomu nedojde, tak co nejdFive v zacatku gravidity.

Dédicna onemocnéni se dédi nejcastéji dominantné nebo recesivné. V pripadé
dominantni dédi¢nosti, pokud je jeden z rodi¢t nemocny, je riziko pfenosu na potomky
50 %. Typickymi a relativné ¢astymi onemocnénimi s touto dédicnosti jsou polycysticka

chorobaledvin, familiarni hypercholesterolémie, neurofibromatoza ¢i Marfandv syndrom.

V ptipadé recesivni dédi¢nosti jsou vétsinou oba rodice zdravi pfenaseci onemocnéni.




Riziko, Ze jejich potomek bude trpét danym onemocnénim je 25%. Nejcastéjsi a opravdu
zavazna onemocnéni s recesivni dédic¢nosti jsou cysticka fibréza, spinalni muskularni
atrofie ¢i dédi¢na hluchota.

V pripadé genetické konzultace pred téhotenstvim je obvykle doporucena dalsi péce v IVF
centru. Dnes umime zcela bezpecné a spolehlivé geneticky vysetfit embrya a zamezit tak
prenosu dédi¢nych onemocnéni do dalSich generaci.

V pripadé jiz probihajiciho téhotenstvi je nabidnuto paru obvykle casné vysetreni

genetické vybavy plodu pomoci odbéru z placenty po 10. tydnu gravidity (CVS).

CO S TEMI RIZIKY MUZEME DELAT?

Kazda téhotna chce mit jisté zdravé a krasné dité. Co pro to mizeme spolecné udélat?
Dalsi vysetfeni by mélo vzdy probihat po vzajemné dohodé téhotné a klinického genetika.
Kroky zjednodusime cilené na nejcastéjsi Downlv syndrom (DS). Ostatni onemocnéni

vyZaduji stejné ¢i podobné kroky, ale méné castéji.

V téhotenstvi provadime 2 typy vySetteni, screeningova a diagnosticka.

Screeningové vysetifeni Downova syndromu je vysetfeni, které rozdéli téhotné na
2 skupiny. Skupinu s vyssim rizikem Downova syndromu a skupinu s nizsim rizikem. NIKDY
toto vysetfeni nepotvrdi ani nevyvrati Downlv syndrom u plodu, na to je tfeba vidy
pouzit diagnostickou metodu.

Screeningova vysetreni se lisi svoji, zjednodusené feceno, spolehlivosti.

Uvedeme si priklad na populaci, kdy je za rok 80 000 téhotnych. Statisticky, pokud
neprovedeme zadné vysetfeni, narodi se 100 déti s Downovym syndromem. Pokud ma
screeningovy test spolehlivost 90%, tak v téhotenstvi odhalime 90 plodd s Downovym

syndromem, ale 10 déti se syndromem se narodi. Unikne vysetfovacim metodam.

SCREENINGOVE METODY:

1. Kombinovany screening v I. trimestru - spolehlivost zachytu DS 90-95%. Je
celosvétové v soucasné dobé zlatym standardem. VysSetreni by méla podstoupit
kazda téhotna, vyjimkou by mély byt pouze ty téhotné, které zjisti své téhotenstvi
v pozdéjsi dobé.

2. Triple test ve Il. trimestru - spolehlivost zachytu DS 65%. Jedna se o zastaraly test
pouze z nabéru krve téhotné a je opravdu uréen pouze pro téhotné, které zjisti svoje

téhotenstvi pozdé.



3. NIPT (neinvazivni prenatalni test) - spolehlivost zachytu DS> 99 %. Je vySetfeni, pfi
kterém se téhotné nabere krev do specialni zkumavky. V krvi téhotné totiz koluje
DNA uvolnéna z placenty. Placenta i plod maji prakticky az na vzacné vyjimky stejnou
genetickou vybavu. Mame tedy k dispozici DNA plodu a dokaZzeme velmi spolehlivé
vysetFit nej¢astéjsi geneticka onemocnéni. V soucasné dobé neni v CR toto vysetieni

zatim hrazeno ze zdravotniho pojisténi, téhotna si vysetreni hradi sama.

DIAGNOSTICKE METODY JSOU POUZE BIOPSIE CHORIOVYCH KLKU
(CVS) A ODBER PLODOVE VODY (AMC).

Z nasich zkusenosti vime, Ze prakticky vsechny téhotné Zeny maji z odbéru plodové vody
Ci placenty obavy. Obavy z toho, Ze by mohlo dojit k zadvaznym komplikacim, az k potratu.
Nejnovéjsi studie ukazuji, Ze pokud nejsou u téhotné zvysena rizika jiz pred vykonem
(vrozené vady délohy, myomy, krvaceni apod.), jsou rizika minimalni. U obou vykond se
dle velkych studii pohybuji mezi 0,1- 0,5%. Tedy 1-5 Zen z 1000, které podstoupi vykon ma
zavazné komplikace. OvSem v porovndvané skupiné Zen, které vykon nepodstoupi, jsou
zavazna rizika jako krvaceni a potrat stejna, nebo dokonce vyssi. Pokud je vykon proveden

zkuSenym lékarem, jsou zjednodusené rizika prakticky zanedbatelna.

1. Biopsie choriovych klkd (CVS) je vykon, ktery mliZeme provadét po 10.tydnu

téhotenstvi. Obvykle se vsak provadi az na vyjimky po vysledcich screeningu




v l.trimestru. Odbér se provadi pod nepretrzitou kontrolou ultrazvuku. Vykon je mozné

provést v mistnim znecitlivéni. Tenkou jehlou se odebere nepatrny vzorek z placenty.
2. 0dbér plodové vody, amniocentéza (AMC) je obdobny, ale technicky jednodussi vykon,
ktery provadime po 15. tydnu téhotenstvi. Pod nepretrzitou kontrolou ultrazvuku se

velmi tenkou jehlou odebere 20 - 30ml plodové vody.

JAKOU INFORMACI VYSLEDEK AMC CI CVS PRINESE?

Vysledek vysetifeni DNA plodu mdZeme rozdélit na 2 etapy. Prvni vysledky jsou k dispozici
obvykle do 48 hod od odbéru a prakticky s jistotou vylouci Downdyv, Edwardsdv a Pataulv
syndrom a nékteré syndromy spojené s pohlavnimi chromozomy jako je napf. Turnerdv
syndrom. Da se Fici, Ze pro vétsinu téhotnych jsou to vysledky zasadni. Pokud jsou vysledky
v poradku, z4stava pouze asi 2% riziko jiného vzacného genetického onemocnéni.

Druha etapa prinasi podrobny sken celé DNA plodu. Zjistuje, zda nechybi, ¢i neprebyva



oblast DNA, kde se nachazi zasadni geny pro vyvoj plodu. Tyto vysledky
jsou k dispozici obvykle do 3 tydn.

DULEZITA ULTRAZVUKOVA VYSETRENI V TEHOTENSTVI
Kombinovany screening v I. trimestru

Zasadni vysetreni plodu se dnes celosvétové provadi na konci prvniho
trimestru. Tento screening se sklada z nékolika vysetreni. Zakladem je
detekce nejcastéjsich genetickych vad, jakymijsou Downdv syndrom,
méné Castéji se pak v populaci objevuji EdwardsGv a Patautv syndrom.
Prestoze je Downlv syndrom spojen s castymi vrozenymi vadami,
velké procento téchto plodd nemusi mit zadné viditelné ultrazvukové
abnormality. Proto je velmi duilezité zkombinovat nékteré osobni
udaje téhotné, ultrazvukové vysetreni a odbér krve.

V rukou zkuseného odbornika je tento test schopen zachytit vice
nez 90% plodl s Downovym syndromem. Ultrazvukové zobrazeni je
dnes jiz na takové Urovni, Ze umoznuje pri vhodnych vysetfovacich
podminkach zkontrolovat vétsinu organl u plodu, ktery méri okolo
10cm. V této fazi téhotenstvi dokaze zkusené oko sonografisty odhalit
okolo 50 % strukturalnich vad plodu.

V pripadé negativniho vysledku neni zvysené riziko Downova
syndromu. V pfipadé pozitivniho vysledku je riziko sice zvysené,
ale plod s Downovym syndromem ma pouze asi 6-8% téhotnych
s pozitivnim vysledkem. V pfipadé pozitivniho vysledku je t&hotné
nabidnuto vysSetreni genetické vybavy plodu pomoci odbéru plodové
vody ¢i vzorku placenty. V nékterych pripadech je mozné vyuzit

neinvazivniho testu (NIPT).

l |

Nedilnou soucasti primotrimestralni screeningu je i vySetreni rizika preeklampsie.

Jedna se o zavazné onemocnéni v téhotenstvi, které postihuje v nasich podminkach az 5%

téhotnych. Je spojeno s vysokym tlakem a mdze vést k vaznym zdravotnim komplikacim

nejen matky, ale i plodu. PFi zjisténém vysokém riziku se maminkdm nasadi kyselina

acetylsalicylova (Anopyrin) a tim se snizi rozvoj tohoto onemocnéni az o 90 %.

Ultrazvukové vysetreni ve 20.-22. tydnu téhotenstvi

druhym screeningem.



Soucasny systém péce o téhotnou nabizi Zzenam dvé moznosti tohoto
vysetreni.
1. Registrujici gynekolog provadi standardni screening, kdy plod zvazi, zhodnoti

mnozstvi plodové vody a umisténi placenty. Orientacné se zhodnoti vzhled organt.
Toto vySetieni hradi pojistovna.

2. Podrobné vysetreni vSech organli plodu vcetné jeho vahy, mnozstvi plodové vody
a umisténi placenty, které se provadi na specializovaném pracovisti, pripadné
i u registrujiciho gynekologa, pokud je adekvatné pristrojové vybaven a ma certifikat
k provadéni tohoto vysSetreni. Vysetreni je sice za pfimou Uhradu, ale na zakladé
vystavené faktury pojistovna ¢astku proplati dle aktualnich prispévku pro téhotné zeny.



NEMOCNICE HOROVICE

Nemocnice Horovice nabizi Sirokou skalu ambulanci
a poraden navazujicich na jednotliva lGzkova
oddéleni. Specializované zdravotni sluzby jsou
poskytovany nad ramec zakladnich medicinskych

obord, a to prostrednictvim oddéleni ortopedie,

neurologie, pediatrie, chirurgie, gastroenterologie,
urologie, gynekologie a porodnice, neonatologie,
anesteziologicko-resuscitacniho oddéleni a interny.
Ke spokojenosti a zdravi pacientd slouzi i vlastni
nemocnic¢ni lékarna, kavarna a parkovisté pro

pacienty i navstévniky nemocnice.
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