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 Datace –IVF - KET 

 Gemini BiBi – BiMo 

 Placenta inserce 

 Missed ab. 

 Kontakt 

Obrázky ukazují rozdíly v síle  přepážky u dvojčat  s dvěmi a jednou placentou – tzv. plný a prázdný lamda sign.  

Standardní uz vyšetření   zahrnuje tyto indikace:  



 
 

 

Cílem  současného screeningu v 1. trimestru je přesunout maximum vyšetření  do tohoto období, tj. obrátit 

pyramidu prenatální péče, kdy při klasickém postupu je většina problémů diagnostikována a řešena až ve  

2. polovině gravidity.  



 

 

 Většinu chromozomálních aberací lze diagnostikovat 
při screeningu v 1. trimestru

 

 NIPT – vyšetření  Cell free DNA – význam –limitace
 

 Většinu morfologických anomalií lze

diagnostikovat při screeningu v 1. trimestru 
 

 Preeclampsie- screening- léčba

 IUGR

 Předčasný porod, gestační D.M. ??



 
 

 Nuchal translucency

 Nasal bone

 Ductus venosus

 Tricuspidal insufficiency

 

 PAPP-A

 Free Β-HCG

 

 Věk matky

Odhad celkového rizika přítomnosti chromozomální aberace u plodu spočívá v  kombinaci těhto tří základních 

skupin rizik tj. uz nález, vyšetření hormonů z placenty a věku matky.  



 

 

 

 

 

 

  T21  T21  
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  46 XX  

Je potřeba si uvědomit, že kažá uz známka má svou specifitu a i ten nejdůležitější uz marker chromozomální 

aberace- šířka podkoži v záhlaví je přítomen jen u cca 70% plodů s Downovým syndromem.  



 

Mezi jen  pomocné  UZ markery patří trikuspidální  insufficience a patologický tok v ductus venosus.  



 
 

Přítomnost tekutiny v hlubších vrstvách krku označujeme patrně nepřesně jako „ lymfatické vaky“. Tato známka 

významně zvyšuje riziko chromozomální  aberace, nebo intrauterinní infekce u plodu.   



 

 

 

 

 

 
 

 Negativní 1: 1000

UZ g.h.21 

 

 Ano-ne - šedá zóna 1:100 – 1:1000
TT, integrace, NIPT (100-500), AMC 

 

 Positivní < 1: 100

Riziko komplikací AMC nižší jak riziko 

positivního nálezu 
 

Detekce 93- 96% 

Falešná positivita 2,5 – 3,0 % 

Na základě provedeného  screeningu je pomocí algoritmu spočítáno výsledné riziko a těhotná je zařazena do 

jedné ze tří skupin.   



 
 

 Downův syndrom incidence 1: 700 

 Edwardsův syndrom 1: 2000 

 Turnerův syndrom 1: 2500 

 Pataův syndrom 1: 5000 

 Triploidie 1: 50 000 

 
 IUGR , preeclampsie 

Tento screening souží i ke stanovení rizika přítomnosti většiny nejčastějších chromozomálních aberací u plodu.  



 CVS 

 Časná AMC 

 NIPT – Illumina 

 
 

Positivní  výsledek screeningu  je nutný  v každém případě ověřit invasivní diagnostickou metodou, tj. odběrem 

plodové vody, nebo choriových klků. Při normálním uz nálezu se někdy přiklánímespíše  k neinvasivnímu vyšetření 

pomocí NIPT Trisomy.  



  Množení fragmentů – PCR  
 

 
 

 

 
 

 
 

 

 
 

 
 

 

 
 

 
 

 
 

 

 
 

 
 

 

 
 

 
 

 
 

 

 
Při NIPT vyšetřujeme a analysujeme  fragmenty chromozomů, které se uvolňují z placenty do krve matky . 



 

  
 

 

 

85% pokrytí 
1,2 mil read/ mm2 

Těchto fragmentů je potřeba analysovat a statistickyvyhodnotit cca 2 miliony.  



 

Při vyšetření NIPT je možné i vyhodnotit přítomnost  některých mikrodelečních syndromů, i početní aberace 

pohlavních chromozomů.  



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Chromozomální aberace představují jen malou část možných příčin genetického  onemocnění u plodu.  



 
 

 

 

 
 

Typ genetického onemocnění Frekv. 1/ 1000 

Monogenní nemoci celkem 5-17 

- autosomálně recesivní 2-7 

- autosomálně dominantní 2-8 

- vázané na pohlaví 1-2 

Chromozomální aberace 5-7 

Multifaktoriální 70-90 

Somatické mutace ( rakovina) 200-250 

Mitochondriální onemocnění 2-5 

Porucha imprintingu 1-2 

Genomická onemocnění (CNV) 5-10 



 
 

In a first-trimester screening study involving almost 41,000 normal 
fetuses and 85 with major cardiac defects, Pereira and 
colleagues 34 found : 

 
tricuspid regurgitation, (TR) and a reversed flow in the ductus venosus 
each in about 30% of the affected cases. 

 

They showed that the combination of 3 markers (NT 

>99th percentile, TR, and abnormal a-wave) resulted in a detection 
rate of 52% for a false-positive rate of 

4.1%. 

Dříve existovaly studie, pokoušející se vytipovat rizikové skupiny pro podrobnější screening morfologických 

anomalií u plodu. Dle našeho názoru je nutné vyšetřit podrobně všechny těhotné bez ohledu na jiná rizika,  



 
 
 

Vekmi důležité je již v tomto stadiu těhotenství odhalit nespravitelné, nebo špatně spravitelné srdeční vady, které 

je možné korigovat jen na tzv. jednokomorové srdce.  



 

 

Některé srdeční vady ( AV kanál, Fallotova tetralogie)  patří mezi srdeční vady, které jsou typicky asociovány 

s některými syndromy.  



 

                    
 

 
 

 

Nezobrazující se křížení velkých tepen- tzv. transpozice velkých arterií patří naopak mezi srdeční vady velmi dobře 

korigovatelné s výbornou prognozou, pokud je diagnosa stanovena již před porodem.  



 
 

 

Špičkové ultrazvukové přístroje jsou schopny odhalit kompletní rozštěpy obličeje již v tomto časném stadiu 

těhotenství.  



 

 

Naše pracoviště velmi pečlivě prohlíží uz známky  otevřeného rozštěpu páteře.  



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

                          

Někdy již jasně vidíme uz známky celkové stigmatizace plodu( zde nepřítomná nosní kůstka, hyperechogenní v.s. 

polycystické ledviny, mikrophtalmie a katarakta ).  



 

 
 

 

 

 

 

 

   

Morfologické anomalie  38 

Srdeční vady  27 

Rozštěpy obličeje  9 

Rozštěpy jiné  15 

M. Down  33 

Jiné chrom. aberace  21 

Přehledně uvedený záchyt vrozených vad při screenngu v 1. trimestru  v CPD v roce 2018.  



 
 

 

 

 

 

 

I při diagnose tzv. zmlklého těhotenstvé lze někdy pomocí uz odhalit některé morfologické anomalie ( rozštěp 

obličeje, rozštěp  stěny  břišní,  srostlice……. ) 



 

Při vyšetření placentární tkáňe při abortech ve více jak 60% nacházíme nejrůznější typy chromozomálních  

aberací.  



 
 

Velmi důležitým poznatkem se v poslední době ukazuje možnost stanovení rizika vzniku preeclampsie již při 

screeningu v 1. trimestru.  



 



                    



                   



                        
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Tento screenng dokáže velmi dobře rozlišit  vysoký krevní tlak při preeclampsii od jiných příčin hypertense.  



                         
 

 
 



 

Včasná aplikace Aspirinu před 16. týdnem těhotenství  dokáže dle studie ASPRE zabránit až u 90% těhotných 

vzniku preeclampsie .  



 

       



 


