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Prenatalni diagnostika

 Metody vyuzivané k diagnostice jesté nenarozeného
jedince

e \/lyzaduje mezioborovy pristup (napr. klinicka
genetika, klinicka biochemie, gynekologie a
porodnictvi)

* Prenatalni diagnostiku zahrnujeme do fetalni
mediciny , nejedna se jenom o diagnostiku, alei o
samotnou lécbu.



Ukoly a vysledky

e Hlavni ukol:
— diagndza patologickych jevl u nenarozenych jedincu

e Vysledky nam umozni:
— Informovat rodicku o stavu plodu, jeji diagnoze a
dalSim mozném postupu

— Prijmout dalsi specialni opatreni pro pribéh
tehotenstvi, vedeni porodu a naslednou péci

— Zahajeni prenatalni terapie

— Pri genetickych vadach plodu, lze téhotenstvi uméle
ukoncit az do 24. tydne gravidity



Prehled metod

1. Neinvazivni metody
a. Biochemickeé
 Tripple test
|. Alfa- fetoprotein ( AFP)
Il. Lidsky choriovy gonadotropin (B-hCG)
Ill. Nekonjugovany estriol (UE3)
b. Ultrazvuk (UZ)
c. Vysetreni trofoblastu z materské krve
2. Invazivni metody
Amniocentéza (AC)
Kordocentéza
Odbér choriovych klka (CVS)
Fetoskopie
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Neinvazivni metody

podstata vysetreni formou screeningu
provedeni u vsech rodicek z krve

vysetreni se provadi po 16. ukoncenem
gestacnim tydnu

Tripplet test:

— v materském séru se vysetri AFP, B-hCG, uk3



+ AFP

— glykoprotein produkovany zIl. vackem, fetalnimi jatry a
strevem

— max. produkce: 12 -14. tyden
— po porodu pokles
— |. trimestr : neprukazné

— |l. Trimestr:— rozStépoveé vady (zachyt 95-98%)
—aneuplodie +21,+13, +8, +9,-X
— Vysledky:
* nizka hladina: aneuplodie

* vysoka hladina: rozstépové vady, odumreni plodu,
poruchy placenty atd.



* hCG lidsky choriovy gonadotropin

— glykoprotein produkovany trofoblastem
— fce: udrzovani Cinnosti zlutého téliska
— skladba:

* a- podjednotka: identicka s ostatnimi pep. hormony

* B — podjednotka: spec. biologicka aktivita, termolabilita
— max. produkce: 10. tyden
— pokles ve Il. trimestru
— |l. trimestr: nad 2 MoM — aneuplodie, Dowm. synd.

pod 0,5 MoM — nepfrizniva prognoza, Edward.



* uE3 nekonjugovany estriol

— vznik z estriolu, produkce placentou z materialnich
substratu (cholesterol)

— normalni hladina: 0,5 — 2,0 MoM

— |I. trimestr: pod 0,5 MoM — aneuplodie (+21)



* Ultrazvuk (UZ)

— 6., 18. 2 32. tyden gravidity
— nejucinnejsi metoda

— zjisténi: poruchy hlavy plodu (anencefalie),
rozstepy patere, srdecni vady, vady ledvin
(ageneze, polycystdza), Turneruv syngrom

— 13 - 14. tyden UZ meéreni Nuchalni translucence
— 18 — 20. tyden méreni velikosti plodu
— 30. tyden meéreni polohy a velikosti plodu



* VySetreni trofoblastu (B -1 — globulin)

— produkce: syncitotrofoblastem
— fce: ovlivnéni zmény epitele placentalnich klka
— |. trimestr: nepouzitelny

— |l. trimestr: pod 0,5 MoM — intrauterinni rust.
retardace, +18

nad 2,0 MoM - +21



Invazivni metody

e zamer:
ziskat vzorek tkané plodu pro vysetreni
karyotupu nebo molek. genetickeé vysetreni
e cil:
vyloucit chromozomalni aberace, geneticky
podminéné choroby

e provadeno jen na zakladée specifické indikace
(vysoka cena, riziko provedeni)



a) Amniocentéza (AC)

— odbér plodové vody jehlou pres pupecni Sriuru
pod kontrolou ultrazvuku

— vysSetreni: kultivovanych a nekultivovanych bunék
(hladina AFP)

— z bunék plodové vody urcujeme karyotyp plodu
— provedeni: Il. trimestr (16 — 18. tyden)

— riziko potratu po zakroku: mensi nez 1%



b) Odbér choriovych kiku

— provedeni: 10. — 13. tyden

— odbér chorioveé tkané specialni jehlou pod UZ
kontrolou (transabdominalné)

— riziko potratu po vysetreni: ménée nez 1%

— nevyhoda: placentarni mozaicizmus, jako zdroj
diagnostické nejistoty



c¢) Kordocentéza

— punkce pupecniku
— provedeni: 18. tyden

— odber fetalni krve z pupecnikové vény specialni
jehlou pod UZ kontrolou

— vysetreni: karyotypu, diagnostika nekterych
dedicnych chorob a poruch, infekce plodu

— stanoveni: krevniho typu plodu

— rychlé vysetreni (48 — 72 hod.)



1. amniocentéza

2. kordocentéza
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d) Fetoskopie

— metoda primého zobrazeni plodu a odbéru
fetalni krve a tkani

— provedeni: 18. — 20. tyden
— riziko vykonu: 3 —10%

pohled na plod pomoci
fetoskopie




Preimplantacni geneticka
diagnhostika

 material: spermie, blastomery, polarni téliska, oocyty

A. vysSetreni spermii

— mol. gen a cytogenetické vysetreni

— odhad genové a chrom. mozaiky ( FISH — poruchy v
meioze typu disomie, polysomie nebo nulisomie)

B. oocyty

— aneuplodie (roste s vékem, disomie +21 v 0,4% oocytU,
0,0025% spermii)
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