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téhotenstvi - odhali i zavazné chromozomalni
vady
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Prvotrimestralni screening je komplexni vySetreni, které nastavajici maminky podstupuji
mezi 11. a 13. tydnem téhotenstvi. Pacientkam je pri ném odebrana krev a podstoupi
podrobné ultrazvukové vysetreni, diky nému je mozné jiz v Casném téhotenstvi objevit
nékteré organové vady.

Kombinace osobnich dajt, laboratorniho rozboru krve a detailniho ultrazvukového vySetreni
poskytuje dilezité informace o mozném riziku chromozomaélnich vrozenych vad, jako jsou Downuv,
Edwardsuv ¢i Patautiv syndrom. Citlivost kombinovaného testu pro riziko chromozomalni vady je
okolo 90 %. Pri tomto vySetreni se také provadi screening téhotenskych komplikaci, napriklad rizika
preeklampsie ¢i pred¢asného porodu. Cena prvotrimestralmniho screeningu se pohybuje okolo 1800
K¢, testy nejsou automaticky hrazeny ze zdravotniho pojiSténi, vétSina pojistoven ho ale zpétné
proplaci. Vedle tohoto screeningu maji dnesni téhotné Zzeny moznost vyuzit i dalsi vysetreni a sice
neinvazivni prenatalni geneticky test - tzv. PRENASCAN. Ten analyzuje volnou DNA plodu z matciny
krve. Test ma vysokou citlivost (pres 99 %) pro nejcastéjsi chromozomalni vady, bez rizika spojeného
s invazivnimi metodami.

Genetické testovani - NIPT: Proc je dulezité?

Mezi nejcastéjsi odchylku patri trizomie chromozomu 21 (dité ma tri kopie tohoto chromozomu misto
normalnich dvou), kterad vede k postizeni plodu Downovym syndromem. ,Jednd se ve vétsiné pripadi
o ndhodnou vadu, kterd miize nastat v kazdém téhotenstvi, vyssi riziko maji Zeny ve véku nad 35 let.
NIPT je tedy vhodny pro kazdou tehotnou k upresnéni tohoto rizika. Ale je potreba uvést, ze se jednd
o0 screening, sice s nejvyssi citlivosti, ale stdle je to screening,” vysvétluje MUDr. Monika Koudova,
odborna reditelka GNTlabs by GENNET. Pokud vyjde NIPT pozitivni, provadi se dalsi vySetreni,
nejcastéji odbér plodové vody k definitivnimu potvrzeni této diagndzy u plodu. Diky NIPT lze také s
vysokou presnosti urcit i pohlavi plodu. Odchylky ve volné DNA mohou odhalit i probihajici
onemocnéni u matky, jako jsou autoimunity nebo nddorova onemocnéni.

Tento test je doporuc¢ovan téhotnym Zenam, které chtéji mit co nejvice informaci ohledné rizika
chromozomalnich vad ditéte, zejména nastavajicim maminkdm nad 35 let a Zenam, které maji
atypické vysledky z prvotrimestralniho screeningu s hrani¢nim rizikem. Lze jej doporucit téhotnym
Zenam po asistované reprodukci. Mize se provadét i v pripadé vicecetného téhotenstvi. Jeho
provedeni stoji 12500 K¢, pojistovny na néj ale prispivaji vyznamnou castkou. Podstoupit ho je mozné
od 10. tydne téhotenstvi.

Podle vedouci 1ékarky fetdlni mediciny MUDr. Dagmar Smetanové z kliniky GENNET je dulezité
zdlraznit, ze PRENASCAN nenahrazuje prvotrimestralni screening, ale spiSe ho doplnuje.
,Screening zahrnuje ultrazvukové vysetreni, které je klicové pro odhaleni nékterych strukturdlnich
vad, jez NIPT nezachyti. PRENASCAN je nejcitlivéjsim screeningovy testem pro nekteré
chromozomadlni vady, ale ultrazvuk ztstdva dulezitym ndstrojem, ktery by nemél byt vynechdn,”
dodava.
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