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Prenatalni diagnostika a
perinatalni medicina



Perinatalni medlcma

\/nm‘erdlsaplmarm obor
( porodnik, neonatolog, genetik, internista,
anesteziolog, patolog, detsky neurolog...)
v prevence, diaghostika a lecba stavl v
téhotenstvi a perinatdlnim obdobi

- vedoucim k dmrti plodu, novorozence nebo
 k jeho trvalému poskozem

v 2 ukaza’rale perinatadlni péce
| - perinatdlni mortalita
- perinatalni morbidita



Perinatalni mortalita
(v % na 1000 Zivé narozenych deti)

v mortinatalita ( mrtvorozenost )
~ plod bez zndmek Zivota > 1000g
v Easnd novorozeneckd imrtnost
- plod zemrely do 7-mi dnl po porodu, porozeny
~_aspon s jednou znamkou zivota ( akce srdecni,
dychaci pohyby, pulsace pupecniku, aktivni pohyb
svalstva)
- s minimdlni hmotnosti > 500g
- novorozenci < 500g evidovani jako Zivi- aspori.
~ jedna ze znamek zivota a ziji minim. 24h



Perinatalni mortalita

v mezindrodné uzndvané kritérium péce o
- tehotnou zenu a novorozence

v od IT.svétové vdlky pokles z ' 50%
=1965 ... . ... @ organizacni opatreni: 25%
- - 2.polovina 70.let............. pFistrojové vybaveni 16%

- prelom 80.let......zlepSeni pristrojového vybaveni,
centralizace péce pod 10%



Perinatalni morbidita

v'détska mozkova obrna -perinatalni
~_encephalopathie |

v'mentdini retardace s poruchami
intfelektu

v'smyslové poruchy ( ocni, sluchové )
v epilepsie -
v'lehka mozkova dysfunkce

( instabilita déti )
v VWV sluéitelné se Zivotem



Faktory ovlivaujici
perinatdini vysledky
v'kvalita populace téhotnych Zen
- ¥'nepriznivé faktory Zivotniho prostredi

v kvalita perinatdlni péce

v diferencovana péce - podle s’rupne
~ porodnického rizika

- zdkladni péce
- intermedidrni péce
- perinatologické centrum



Priority perinatalni péce

v rea

v kva
. hes

izace sysTému diferencované péce

ithi a v€asna prenatdlni diagnostika vad
ucitelnych se zivotem

v'Feseni mortinatality
~ ¥'snizeni frekvence predc¢asnych porodu
v'snizeni vyskytu perinatdlni asfyxie, infekci,
RDS

- v'snizeni event. zasTavem rustu frekvence
~ cisarskych rezu |



Metody prenatdalni
' diagnostiky
InVClZIVﬂl
v ammocem‘eza /casna ‘konvencni /
v’ biopsie choriovych KIkéi / CVS /
v’ pozdni biopsie choria / placentocentéza /
v kordocentéza |
v optické, endoskopické meTody
/ fetoskopie, embryoskopie /
v odbéry vzorki fetdlnich tkdni
/ jétra, kiiZe, svaly /
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Ultrazvukovy screening

koncepce screeningu - 3 stupnovy :
v. TI.trimestr - 11.-14 tyden
v IIL. trimestr - 18.-22.tyden

v ITI. trimestr - 30.-32.tyden



UZ scr'eemng I trimestr

v 11.-14 tyden

v' transabdomindlné, transvagindlné - kombinace

¥ datace gravidity / CRL / - stanoveni TP

v’ pocet plodu / chorionicita, amnionicita /

v VWV

- primeé / hlavicka, strukturalni defekty,

srdce-¢tyrrdutinovd projekce,
pos’ravenu a poCet koncetin, zaludek,
moC.mechyr

- nepr'lme markery / NT, NB, FHR /



Nuchal translucency / NT /

v' CRL 45-84mm / ne po 14.tydnu ! /
v pFisné sagi’rcilni rez, zoom /3/4 obrazovky /
\/ 3 méf‘eni 7 vu’véhu nejve”fs”)’hoa’nofa/ : .
v’ patologie > 3 mm
. nabidnout karyotypizaci
v chromosomalm aberace / trisomie 21/
Senzitivita 80% FPR 5%
v jina chromosomadlni aberace, srdec ni vada
- vada lymfatického systému



Nasal | bone | / NB | /

v pritomnost / nepritomnost

v hypoplazie NB / norma 1,3-2,1mm /

v' nepritomnost nasal bone
- zvysené riziko ftrisomie 21

v screenmg NT+NB ...detekce trisomie 21
senzitivita 92% pri FPR 3%



UZ screening 11 trimestr

18.-22.tyden

v/ posouzeni spravne anatomie plodu
 /primé, neprimé zndmky VVV plodu /
v biometrie plodu / zachyt ¢asné IUGR /
v’ lokalizace placenty

v mnozstvi plodové vody

v vysetreni délky délozniho hrdla



UZ screening L1L. frimestr

30.-32. tyden

v kontrolni hodnoceni anatomie plodu

~ hydrocephalus, GIT, ledviny, srdce

~ biometrie plodu / detekce IUGR /
v poloha a postaveni plodu

v’ lokalizace placenty

v/ _mnozstvi plodové vody



Biochemicky screening

v. TI.trimestr /PAPP-A, beta hCG /
/ IT. trimestr i ToTal hCG, AFP, E3 , inhibin /

. kombinace - riznad efektivita v % pri s’reJne
hladine falesné pozitivity |



Screeningove testy
/ efektivita /

4 Vek mafky 30%
v double test /AFP hCG/ 597
v triple test /AFP, hCG, E3 / ' 69%
v guadruple test / AFP, hCG, E3 mhubm A / ......... 76%

kombinovany screening

v biochem.markery..... PAPP-A, hCG | |

v = UZmarker. . NT 90%
integrovany screening

v TI.faze -1I. frimestr ... PAPP-A, NT

v' IIfaze-Ifdaze+ blochemlcky scr'eenmg II.trimestru.
| | 94%
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Nové metody neinvazivni
prenatalni diagnostiky

...... vySetreni fetalnich bb v periferni krvi matky

- / hmetady PERUFISH = detekce X V21 1815

~ Rh faktor / |

v’ fetalni trofoblasty /I trimestr, nevyhoo’a rychld

| degradace, placentdrni mosaicismus /

v fetalni Ieukocy’ry / nevyhoda -II trimestr, perzistence
v 1-5 et po porodu /

v fetalni jaderné erytrocyty / optimum - Jizod
| 4.tydne gravidity, krdatkd Zivotnost - neni
kontaminace z predchozich gravidit /



Novinky v prenatalni
- diagnostice

v preimplantacni diagnostika

~ / prekoncepcni, postkoncepcni ...

_ oocyty, spermatozoa, blastocysty /
v 3D, 4D ultrazvuk | |

v' fetdlni buriky v materské krvi

v fetdlni bunky v endocervikalnim kanalu



