JIHOCESKA UNIVERZITA V CESKYCH BUDEJOVICICH
ZDRAVOTNE SOCIALNI FAKULTA

Predstava nastavajicich rodic¢u o screeningu vrozenych

vyvojovych vad v 1. trimestru

BAKALARSKA PRACE
Vedouci prace: Autor:
MUDr. Veleminsky Milos, Ph.D. Eva HavliSova

2012


https://wstag.jcu.cz/portal/prohlizeni/index.jsp?navigationalstate=JBPNS_rO0ABXctAAhzdGF0ZUtleQAAAAEAFC05MjIzMzcyMDM2ODU0Nzc0NTYzAAdfX0VPRl9f&pagenavigationalstate=H4sIAAAAAAAAAGNgYGBkkNMvyC8qSczRLyjKz8jJrErNy9TPzEtJrdDLKi7QNxBmZACp4iguSSxJ9U6tBPNEdC2NjIyNzY0MjM0sTE3MzU1MzYyBMgwAGW37TFIAAAA*&interactionstate=JBPNS_rO0ABXePAAZkZXRhaWwAAAABAAp1Y2l0ZWxJbmZvABBwcm9obGl6ZW5pQWN0aW9uAAAAAQA8Y3ouemN1LnN0YWcucG9ydGxldHMxNjgucHJvaGxpemVuaS51Y2l0ZWwuVWNpdGVsRGV0YWlsQWN0aW9uAA51Y2l0ZWxVY2l0aWRubwAAAAEABDQyMDYAB19fRU9GX18*&type=portlet&phase=action&windowid=%2Fportal%2Fprohlizeni%2Findex.jsp%2F0

Abstract

The View of Expectant Parents of Screening of Congenital Developmental

Disorders of a Child in the First Trimester

The theoretical part of this bachelor thesis covers screening examination in pregnancy,
screening of congenital developmental disorders in the first and second trimester and
invasive methods for pre-natal diagnosis. Screening of congenial developmental
disorders in the first trimester consists of use of biochemical markers and an ultrasound
examination. Such a screening is called a combined test. The combined test is
performed between the 11" and the 14™ week of pregnancy. The screening in the first
trimester is used to identify the risk of trisomy of chromosome 21 and trisomy of
chromosome 18.

The first goal has been to find out what the parents’ expectations from the screening
of congenital developmental disorders of a child in the first trimester are. The other
goal of the thesis has been to find out whether parents are afraid of the results of the
screening of congenital developmental disorders of a child in the first trimester. The
research was conducted using a qualitative research by means of non-standardized
interviews. The research set consisted of four couples being at the beginning of the first
trimester and that did not have the screening of congenital developmental disorders in
the first trimester yet.

All responders have expected identification of a risk of congenital developmental
disorders in the first trimester from the screening of congenital developmental disorders
in the first trimester. All responders, both men and women, have found this screening
very important; especially to make them sure the child is in good condition. The second
research question has suggested that responders are afraid of the screening of congenital
developmental disorders in the first trimester. One responder are not afraid of the results

of the screening in the first trimester.



This bachelor thesis can be used as a study material for students of a midwifery study

programme and midwives at hospitals.



Abstrakt

Predstava nastavajicich rodi¢i o screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu v 1.

trimestru

Teoreticka ¢ast této bakalaiské prace je zaméfena na screeningova vySetfeni v gravidité,
screeningové vysetfeni vrozenych vyvojovych vad v 1. a 2. trimestru a invazivni
metody prenatdlni diagnostiky. Screening vrozenych vyvojovych vad plodu v 1.
trimestru zahrnuje vySetfeni biochemickych markerti a ultrazvukové vySetfeni. Tento
screening se nazyva kombinovany test. Kombinovany test se provadi v rozmezi 11. —
14. tydne gravidity. Screening v 1. trimestru se uziva k zjisténi rizika trizomie 21.
chromozomu a trizomie 18. chromozomu.

Prvnim cilem bylo zjistit o¢ekdvani rodict od screeningu vrozenych vyvojovych vad
plodu v 1. trimestru. Druhym cilem prace bylo zjistit, zda maji rodi¢e obavy z vysledka
screeningovych vysetieni vrozenych vyvojovych vad plodu v 1. trimestru. Vyzkumné
Setteni bylo provedeno kvalitativnim vyzkumem formou nestandardizovaného
rozhovoru. Vyzkumnym souborem byly Ctyfi pary na zacatku 1. trimestru, které jeste
neprosly screeningem vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru.

VSsichni respondenti od screeningu vyvojovych vad plodu v 1. trimestru ocekavaji
zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru. Pro vSechny respondenty i
respondentky je tento screening velmi dulezity, ptedevsim pro uklidnéni, Ze je s plodem
vSe v poraddku. Z druhé vyzkumné otdzky jsem se dozveédéla, Zze respondenti maji ze
screeningovych vySetfeni vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru obavy. Jedna
respondentka se vysledkill screeningu v 1. trimestru neobava.

Tato bakalafskd prace muze poslouzit jako studijni material pro studenty oboru

porodni asistentka a porodni asistentky v nemocnicich.



Prohlaseni

ProhlaSuji, Ze svoji bakalafskou praci jsem vypracoval(a) samostatné pouze
S pouzitim prament a literatury uvedenych v seznamu citované literatury.

Prohlasuji, ze v souladu s § 47b zdkona €. 111/1998 Sb. v platném znéni souhlasim
se zvefejnénim své bakalarské prace, a to — v nezkracené podobé — v upraveé vzniklé
vypusténim vyznacenych ¢asti archivovanych fakultou — elektronickou cestou ve
vefejné piistupné ¢asti databaze STAG provozované Jihoéeskou univerzitou v Ceskych
Budé¢jovicich na jejich internetovych strankach, a to se zachovanim mého autorského
prava k odevzdanému textu této kvalifikac¢ni prace. Souhlasim déle s tim, aby toutéz
elektronickou cestou byly v souladu s uvedenym ustanovenim zakona ¢. 111/1998 Sh.
zvetejnény posudky Skolitele a oponentti prace i zdznam o priab&hu a vysledku obhajoby
kvalifikacni prace. RovnéZz souhlasim s porovnadnim textu mé kvalifikacni prace s
databazi kvalifika¢nich praci Theses.cz provozovanou Narodnim registrem

vysokoskolskych kvalifika¢nich praci a systémem na odhalovani plagiatu.

V Ceskych Budgjovicich dne 15. 8. 2012 oo



Podékovani
Na tomto misté bych rada podékovala MUDr. Milosi Veleminskému Ph.D. za vedeni

této bakalatrské prace, za jeho rady a vénovany cas.



UVOU.........oooooeeeeeseeeeeeeeee ettt 9
L. SOUCASHY SLAV ...ttt b et e e b e nbee s 10
1.1 Screeningova vySetieni v perinatologii ................ccccoooenniiiiii e, 10
1.1.1 Piehled screeningovych vySetteni v gravidit€ ..........cccccovvveiiniieninnincneen 10
1.1.2 Harmonogram prenatalnich vySetieni..........oceriiiviiieiiiiinieieccseeseceees 12
1.1.3 Ultrazvukova vySetfeni v prenatalni diagnostice..........ccovvevvirvininiiniecnnennn. 14
1.2 Screening vrozenych vyvojovych vad plodu................ccoooeiiiiiiinie 15
1.2.1 Indikace k diagnostice vrozenych vyvojovych vad .........cccccevvverviieiiieieannns 17
1.2.2 Etické problémy v prenatalni diagnostiCe...........ccovvvvrrveririeiieeiiicnec e 17
1.3 Screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru ..........c.ccoeovvvvniniiienennnne 19
1.3.1 Kombinovany test v 1. tHIMESEIU.........cccorovriiiiiiiiiieiiseseeieeeee e 19
1.3.2 Biochemické a ultrazvukové markery v kombinovaném testu...................... 20
1.3. 2.1 Protein PAPP-A .. .o 20
1.3.2.2 Lidsky choriovy gonadotropin...........cccevverreeneenneeneeseeseese e 21
1.3.2.3 Nuchdlni translucence a VySetfeni nosni klstky .......c.ccooviviiiniiinnn, 22
1.3.3 Hodnoceni kombinovan€ho testU..........ccceveeriieiiiiiiiiiieiiiesee e 23
1.4 Screening vrozenych vyvojovych vad ve 2. trimestru ............ccc.cceovvnineneen 24
1.4.1 INtEEIOVANY tEST....curiiieeiieieiee ittt 24
14,2 THIPIE TEST ..o 24
1.5 DalSi biochemické MAarkery..............coccoooeiiiiiiiiniic e e 26
1.6 Invazivni metody prenatalni diagnostiKy ................cccooviiiiiiiiiiiii i, 27
1.6.1 AMNIOCENEEZA ...ttt ne e 28
1.6.2 Biopsie choriovych KIKT .......oooiiiiiiiiiiii e 30
1.6.3 KOTAOCENTIEZA ...ttt s 31
1.6.4 VizuaIni fetOSKOPIC ......cveiviiiiiiiiiciic s 32
1.7 Psychologické aspekty prenatalni diagnostiky .................cccooiniiiniiiinnen 32
1.8 Komunikace V porodni asiStenci...............cocvviriiiineninininiseee e 33
1.9 Edukace V porodni asiStenCi...............cevivereiiiiiieiiee e 34
2. Cile a VPZRUMRE OLATKY ..o 36
2.1 CHLE PIrACE ...ttt 36
2.2 VYZKumnA otAzKa 1 ........cooooiiiiiiiiiiii e 36
2.3 VYZKUMNA OtAZKA 2 ... 36



B MEOAIKA ... 37

3.1 Metodika Prrace .........coooviiiiiiiiiiie e 37
3.2 Charakteristika zkoumaného souboru ....................ccocoiiii e, 37
G VPSICARY ...t 38
4.1 Interpretace rozhovort s rodici..............cccooeeiiiiiiiiiniii e 38
4.2 Vysledky rozhovorii s rodi¢i zpracované do tabulek........................ccoeeeee 44
5. DISKUZE .. 49
Ou ZIAVOT ... 53
7. Seznam pouzitych ZdrOJil ..............c..ccocoeviiiiiiiiiiiii e 55
8. KIICOVA SIOVA.............coiiie e s 58
9 PFIIORY ... 59



Uvod

Screening vrozenych vyvojovych vad je v soucasné dob¢ velmi dalezitym vySetienim
Vv te¢hotenstvi. Slouzi k ¢asnému vyhledavani t¢hotnych s rizikem vrozenych vyvojovych
vad u plodu, nezli dojde ke klinické manifestaci. VySetieni musi byt jednoduché,
dostupné a levné. Provadény test nesmi byt bolestivy. V soucasné¢ dob¢ se screening
presouva do ¢asného stadia gravidity.

V 1. trimestru screening vrozenych vyvojovych vad plodu zahrnuje vysetfeni dvou
biochemickych markeri a ultrazvukové vySetieni. Tento screening se nazyva
kombinovany test. Kombinovany test se provadi v rozmezi 11. — 14. tydne gravidity.

U screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu ve 2. trimestru se vysetiuji z matetské
krve tfi biochemické markery. Tento test se nazyva triple test. Spojenim vysledki
kombinovaného testu v 1. trimestru a vysledkl triple testu je provadén takzvany
integrovany test.

Prenatdlni diagnostika se provadi pomoci invazivnich metod, jejich provadéni vSak
zavisi na vysledku screeningu v 1. trimestru a poté predevs§im na vysledku screeningu
ve 2. trimestru.

Téma své bakalafské prace jsem si vybrala proto, ze mé¢ tato problematika velmi
zajima a je aktudlni. Jednim z diivodii je také to, ze screeningem v 1. trimestru prochazi
¢im dal vice gravidnich zen.

Hlavnimi cili prace je zjistit ocekdvani rodicli od screeningu vrozenych vyvojovych
vad v 1. trimestru a zjistit, zda maji rodi¢e obavy z vysledkd screeningovych vySetteni

v 1. trimestru.



1. Soucasny stav

1.1 Screeningovd vySetieni v perinatologii

V soucasné dob¢ je porodnictvi zaméieno na sledovani vyvoje plodu a jeho celkového
stavu. Screeningové vySetfeni slouzi k identifikaci rizikovych skupin jedinct, kde je
pravdépodobnost hledané abnormality nebo onemocnéni vyznamné vyssi nez v bézné
populaci. Vysledky screeningovych vySetieni byvaji laiky, ale nékdy i 1ékafi,
zaménovany za vysledky diagnostickych testl. Pozitivni vysledek screeningovych testi
neznamend piimo pritomnost choroby, ale pouze jedince fadi do rizikové skupiny.
Ceskym synonymem pro screening je pojem vyhledavaci test.

Aby byla screeningova vySetfeni efektivni a dobfe realizovatelnd, mél by test spliiovat
nekolik kritérii - jednoduchost a snadnou proveditelnost, jednoznacnou interpretaci
vysledki, vysokou senzitivitu a specificitu, maximalni moznost pozitivni a negativni
prediktivni hodnoty, ekonomickou nenarocnost, zavaznost hledaného onemocnéni a
¢asné odhaleni nemoci.

V nékterych oborech mediciny hraje screening také nezastupitelnou roli. Mezi tyto

obory patii 1 perinatologie. (6, 11)

1.1.1 Piehled screeningovych vySetieni v gravidité

Prenatalni péfe mé v ekonomicky a zdravotnicky vyspélych zemich vyhledavaci
screeningovy charakter. K dosazeni tohoto cile slouzi fada preventivnich opatfeni a
screeningovych testll. Screeningové metody v perinatologii mize rozdélit na nasledujici
oblasti, ultrazvukovy screening k dataci t€hotenstvi, screening t€hotenskych abnormalit
a malformaci plodu, screening chromozomalnich a genetickych odchylek, screening
fetalniho krevniho ob&hu, screening onemocnénich matky ohrozujicich plod, screening
priznaki pfedcasného porodu, peripartalni a novorozenecky screening a psychologické
aspekty screeningu.

Screening Vv té¢hotenstvi ma, na rozdil od obecnych kritérii, i sva specifika. Velmi

dilezité je srozumitelné vysvétleni vysledku testu t€¢hotné Zen€. Screeningové vySetieni
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by mélo byt nebolestivé a bezpecné jak pro matku, tak pro plod. Prestoze jsme casto
schopni v€as objevit patologicky stav, moZnosti kauzalni 1écby byvaji omezené.

V ambulancich prenatalni péce podstupuje t€hotnd Zena fadu vySetfeni, z nichZ velka
¢ast ma preventivni vyhledavaci charakter. Tato vySetfeni, které se provadéji u kazdé
téhotné, lze oznacit za primarni (ploSny, vSeobecny) screening. T&hotné Zeny, na
zaklad¢ pozitivity testd nebo pii konkrétnim riziku, jsou podrobeny dal§im testim. O
téchto testech hovotime jako o sekundarnim (cilenym, specializovanym) screeningu.

Velka cast screeningovych vysetieni v gravidité je zamétena na plod. Nejvice testl je
zaméiena na vyhledavani vrozenych vyvojovych vad. V soucasné dob¢ neexistuje jeden
screeningovy test, ktery by byl schopen odhalit v§echny druhy vrozenych vad plodu.
Proto jsou v praxi vyuzivany rtizna vySetieni a ty se navzajem dopliuji. Mezi tato
vySetfeni patii screening chromozomadlnich aberaci, screening otevienych defektl
neuralni trubice a stény bfi$ni, ultrazvukovy screening dalSich malformaci plodu,
imunologicky screening a screening dédi¢nych onemocnéni.

Vysetfeni a testy sledujici funkci fetoplacentarni jednotky jsou zaméfeny na
monitoraci stavu plodu. Pii selhani této jednotky dochézi k chronické tisni plodu, jeho
dasledkem muze byt ristova retardace plodu, akutni hypoxie plodu nebo intrauterinni
smrt plodu. Ke screeningu téchto komplikaci slouzi ultrazvuk, kardiotokograf a nebo
kombinace téchto vySetfeni.

Za rizikovy faktor lze oznacdit vétSinu anamnestickych rizik, véetné demografickych,
socialnich a rodinnych udaji z anamnézy. NejvyS$i hodnotu maji rizika plynouci
Z porodnické anamnézy a z prubéhu téhotenstvi. Mezi rizikové faktory patologického
téhotenstvi jsou nejcastéji nizky ¢i vysoky veék matky, parita, nizky socioekonomicky
status, mald prenatalni péce, zamé&stnani a fyzicka aktivita v t€hotenstvi, obezita, nizky
¢1 vysoky pfirtstek v t€hotenstvi, nizky vzriist Zeny, vicecetné téhotenstvi, t¢hotenstvi
po asistované reprodukci, kratky ¢asovy usek po predchozi graviditeé. Za realné riziko si
muze povazovat koufeni cigaret a jinych néavykovych latek ¢i klinické ptiznaky

Vv prabéhu stavajici gravidity. Za marker je povazovan pozitivni vysledek testt. (11)
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1.1.2 Harmonogram prenatdlnich vySetieni

Dulezitym ptfedpokladem zodpovédné péce o gravidni Zenu jsou pravidelné kontroly
Vv prenatadlnich poradniach. Soucésti prenatalni péce je snaha vcas rozpoznat
komplikovany prubéh gravidity.

V prenatalni péci rozdélujeme téhotné zeny do tii skupin. Za fyziologické téhotenstvi
povazujeme to, pokud téhotna nema rizikové faktory v anamnéze a vysledky v pribéhu
gravidity jsou fyziologické. Pokud je anamnéza zatizena rizikovymi faktory,
oznacujeme téhotenstvi za rizikové. U rizikového téhotenstvi jsou vysledky vSech
vySetieni fyziologické, ale vyzaduji jejich opakovani. Pii patologickych, klinickych ¢i
laboratornich vysledcich hovotfime o patologickém téhotenstvi. U patologického
téhotenstvi miiZzou byt, ale i nemusi rizikové faktory v anamnéze.

Kazdé pracovisté¢ ma své schéma prenatalni péce. Zakladni frekvenci a rozsah péce u
7en s fyziologickym téhotenstvim stanovil vybor Ceské gynekologicko-porodnické
spolecnosti. Klinické a laboratorni vySetfeni u prenatalni péfe rozdélujeme na
pravidelnd, provadéjici se pii kazdé navstévé gynekologoka, a nepravidelna, které se
provad¢ji v uréitém tydnu gravidity.

Komplexni prenatalni vysetfeni by mélo byt provedeno nejpozdéji do 12. tydne
gravidity. Jeho soucasti je dikladné odebrani anamnézy, jak matky, tak otce ditéte,
zméfeni panevnich rozméri, vySetfeni prst, vySetieni vySky a hmotnosti zen a
vystaveni té¢hotenské prikazky.

Pravidelné vySetfeni v prenatalni poradné by mélo zahrnovat sbér anamnézy, zevni
vySetieni, urCeni télesné¢ hmotnosti a krevniho tlaku, také si v§imame otokii koncetin.
Provadime chemické vySetfeni moci zaméfené na piitomnost cukru a bilkovin v moci.
Vaginalnim vySetienim zhodnotime cervix skoére. Od 24. tydne se prokazuje srdecni
akce plodu.

Nepravidelné vysetieni se provadi dle tydne gravidity. V 11. -13. tydnu se provadi
odbér krve na krevni skupinu a Rh faktoru, erytrocytalnich protilatek, krevni obraz,
sérologické vySetieni HIV a HBsAg, vySetfeni protilatek proti syfilis, vySetieni
glykémie na la¢no a mocovy sediment. V tomto rozmezi se také provadi kombinovany

biochemicky a ultrazvukovy screening vrozenych vyvojovych vad. V 16. tydnu se
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provadi screening vrozenych vyvojovych vad ve 2. trimestru, ktery se nazyva, triple
test. V 18. — 22. tydnu se provadi ultrazvukové vysetfeni v 2. trimestru. Screening
poruch glukézové tolerance - Oralné glukozo-tolerancni test se provadi v 24. — 28.
tydnu. Provadi se kvuli vC€asnému zachytu gestacniho diabetu. Nekompenzovany
gestacni diabetes muze poskodit plod diabetickou fetopatii. V 28. tydnu se provadi
vySetieni krevniho obrazu, sérologické vySetteni protilatek proti syfilis a screening
entierytrocytarnich protilatek u Zen Rh negativnich. Dalsi ultrazvukové vySetfeni se
provadi v 30. — 32. tydnu. Odbér kultivace z pochvy se zaméfenim na detekci
streptokoku skupiny B (GBS) se provadi v rozmezi 36. - 38. tydne. Kardiotokograficky
zaznam se provadi povinné od 38. do 40. tydne, v 36. a 37. tydnu je doporuceny.
Doporuceny harmonogram prohlidek, pokud jde o fyziologické t€hotenstvi, je do
28. tydne 1 krat za 4 tydny. Do 36. tydne se prohlidky provadi kazdé 2 az 3 tydny. Od
37. tydne chodi t¢hotnd Zena na prohlidky kazdy tyden. Neporodi-li Zena do terminu
porodu, chodi na kontrolni vySetfeni nejméné dvakrat tydné. Postupné se provadéji
urCité kroky k ukonCeni gravidity. T¢hotenstvi musi byt ukonceno do 42. tydne
gravidity.
Pokud se u tchotné objevi komplikace, téhotna chodi na prenatalni prohlidky
Castéji, nez je zvyklosti. Harmonogram téchto prohlidek zalezi na typu komplikaci.
Soucasti prenatalni péce je také psychoprofylaktickd piiprava nejen té¢hotné zeny,
ale i partnera k porodu. Piedporodni piiprava se vétSinou provadi ve 3. trimestru
gravidity. Tato pfiprava se provadi formou kurzl. Cilem téchto kurzi je snizit uzkost a
strach z porodu, ziskat realny postoj k porodu, odstranit obavy z rodicovské role, péce o
novorozence. Dal$i cile téchto kurzl je sezndmeni s prostfedim porodni sdlu. Cilem
profylaktické piipravy k porodu neni odstranéni porodnich bolesti ¢i komplikaci, ale
nau¢i se jak proti bolesti bojovat. Dilezity je nacvik spravného zpiisobu dychani,
svalové relaxace a chovani pfi porodu. Spravna ptiprava rodici mé také za ukol navodit
divéru k porodnikiim, personalu a k jejich péci.
Porodni asistentka v prenatalni poradné¢ vyda tehotné téhotensky prikaz, ktery je
dilezitym nastrojem prenatalni péce, kdy doporucuje, kdy a kterd vySetfeni se maji

provést. V téhotenské prikazce ma byt pisemné¢ 1 graficky zaznamenany jak
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fyziologické tak i patologické hodnoty a zakladni anamnestické tidaje o t€¢hotné i jejim
téhotenstvi. Do pritkkazky jsou zaznamenany prohlidky u zubniho a praktického 1ékafte.
Pro Iékare je tento priikaz dulezitym prehledem informaci o stavu a pribehu té¢hotenstvi
sledované¢ Zzeny. Podoba dnesni prukazky je ve formé Sestilist¢tho oboustranného
leporela. V prukazce jsou uvedeny doporucené postupy vpééi o téhotnou
s fyziologickym prib&hem téhotenstvi a také je v ni prostor na zdznamy patologii
vzniklych v pribéhu te€hotenstvi a poznamek Iékare ¢i porodni asistentky. Prikazku by
téhotna Zena méla nosit neustale u sebe. (5, 11, 18, 30, 32)

Pred kazdym vySetfenim musi 1ékat ¢i porodni asistentka poucit klientku o diivodu
vySetteni, prubéhu vysetieni, moznych komplikacich a péc¢i po ném. VSechna vysetieni
musi byt klientce srozumitelné vysvétlena. Porodni asistentka zkontroluje, zda klientka
podepsala informovany souhlas. Pokud neni podepsany, porodni asistentka zajisti jeho
podepsani. Tento souhlas by mél byt dostatecny a pro klientku srozumitelny. Klientce
by nemély byt zaml€eny zadné informace. Klientka by méla znat mozné nasledky i
dobfe provedeného vykonu, jako je bolestivost a jiné. Informovany souhlas mél
obsahovat 1é¢ebny rezim ¢i moznost alternativni 1écby. Pfi alternativnim postupu je
nutné zdiiraznit jejich rizika a nasledky. Porodni asistentka musi klientce zodpovédét
vSechny otazky, které bude klientka mit. Pokud to bude tieba, zajisti asistentka

konzultaci s gynekologem. (13, 14, 26)

1.1.3 Ultrazvukova vySetieni v prenatalni diagnostice

Ultrazvukova diagnostika se stala od pocatku pouzivani nedilnou soucasti vySetieni.
Diagnosticky vyznam tohoto vySetfeni stoupa. V ultrazvukovém vySetfeni 1€kat pouziva
abdominalni i1 vaginalni sondu. Obraz je zpracovavan v dvojrozmérném obrazu, existuji
také pfistroje, které vytvareji 3D obraz. Ultrazvuk miiZze rozhodnout otazku o spravném
vyvoji plodu. Spolecné s dal§imi prenatdlnimi vySetfenimi je podstatnou slozkou
komplexu diagnostickych metod. Rada invazivnich vykoni je provadéna pod

ultrazvukovou kontrolou. VySetieni ultrazvukem je Setrné, neinvazivni a bezbolestné.
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V pocatku gravidity, pfiblizné 8. tydnu, se provadi ultrazvukova datace gravidity,
lokalizace t€hotenstvi, poptipadé Cetnost. Urcuje se také piesné stafi plodu a ptitomnost
akce srde¢ni u plodu.

Ultrazvukovy screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru se provadi v 11. -14.
tydnu gravidity. V tomto ultrazvukovém vySetieni se zjistuje predevSim nuchalni
translucence a pritomnost nosni klistky. Méteni nuchalni translucence slouzi k zjisténi
rizika vyvoje plodu s Downovym syndromem. Pfi tomto ultrazvukovém vySetfeni se
také pomoci dopplerovskych technik vySetfuji pulzace vendzniho duktu. Nalezy
z ultrazvukového vySetieni mohou také detekovat vyvojové vady, jako jsou rozsahlé
omfalokély, srostlice ¢i vétsi skeletdlni defekty.

Screeningové vysetfeni pomoci ultrazvuku ve 2. trimestru probiha v rozmezi 18. - 22.
tydne gravidity. Toto vySetfeni se zamétuje na vitalitu plodu, biometrii plodu, celkovou
morfologii plodu, hodnoceni nepfimych zndmek malformace plod, pifimé zjiStovani
vrozenych vyvojovych vad, hodnoceni lokalizace a zména struktury placenty.
Ultrazvukovy ndlez ve 2. trimestru jsou také defekty hlavicky, intracerebralni cysty,
roz§tépy neurdlni trubice, srde¢ni vady, hypoplazie plic a plicni cysty, vady
gastrointestindlniho traktu, renalni cysty, malformace koncetin, absence uretry c¢i
mocového méchyte, hydrotorax a dalsi.

V 30. — 36. tydnu gravidity se provadi ultrazvukové vysetieni plodu ve 3. trimestru.
Tento screening mé za cil kontrolu riistu plodu, polohu plodu, lokalizace placenty a
mnozstvi plodové vody, biometrie a morfologie plodu, pritok cévami pupecniku. Pfi
tomto screeningu je mozna viditelnost n€kterych vyvojovych vad s pozdnim vznikem
popiipadé pozdéji anatomicky rozliSitelné. Ve 3. trimestru se pomoci ultrazvuku
vySetiuji defekty skeletu hlavicky, hydrocefalus, intrakorporalni cysty ¢i fetalni tumory

ajiné.(2, 12, 24, 26, 30, 32, 33)

1.2 Screening vrozenych vyvojovych vad plodu
Svétova zdravotnickd organizace definuje prenatdlni screening jako vSechny prenatdlni
aktivity, které maji za cil diagnostiku vrozenych vyvojovych vad plodu.

Lékatsky screening slouzi k vyhleddvani osob s vyznamnym rizikem choroby diive,
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nezli dojde k jeji klinické manifestaci. Screeningové vySetfeni musi byt dostupné, levné
a jednoduché. Test musi byt bez vedlejSich negativnich vlivli na matku ¢i plod.
Provadéni testu nesmi byt bolestivé ¢i spojené s nepiijemnymi pocity. V praxi se
vyuzivaji rizné druhy testli, které se navzajem kombinuji a dopliuji. Neexistuje totiz
7zadny univerzalni test, ktery by odhalil vSechny druhy moZného postiZzeni. Pokud
vyjdou vysledky screeningové vysetieni pozitivné, zahajuje se série naroCnych a
specifickych diagnostickych vySetfeni, které ptitomnost vady vylouci nebo potvrdi. O
screeningu hovoiime pouze tehdy, pokud se tyka celé populace ¢i urcité skupiny.

Pii prenatalnim screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu v 1. a 2. trimestru se
pouzivaji biochemicka a ultrazvukova vySetfeni pro zpiesnéni rizika vyvojovych vad
plodu predevsim pro defekty kozniho kryti plodu, jako je defekty neuralni trubice ¢i
roz§tépy biisni stény. Dale jsou to chromozomalni vady plodu, kam patii trizomie 18. a
21. chromosomu. Dal§i mohou byt vady metabolismu, srde¢ni vady c¢i porodni
komplikace ve 3. trimestru.

Screeningovy program musi spliiovat nékolik kritérii. Vyhledavana choroba je jasné
definovdna, progndézu pozitivn¢ ovliviluje casnd diagnéza a preventivni rezim.
Screeningovy test ma nizkou faleSnou pozitivitu a identifikuje vyznamnou cast
postizenych ¢i ohrozenych jedinci. Naklady na screening jsou nizs§i nez IléCeni
vyhledavané choroby v populaci. V dnesni dobé se prenatalni screening piesouva do
ranéjsich stadii gravidity.

Screeningova vySetfeni s pozitivnim vysledkem, u kterych diagnostickd vySetieni ani
pozdé&jsi priabeh nepotvrdi, se nazyva faleSna pozitivita. Skute¢na pozitivita vyjadiuje,
kolik urcitych diagnostickych vysetieni je potfeba provést u screeningu pozitivnich
osob ke stanoveni jedné diagn6zy. Procentudlni ¢ast vSech skute¢né postizenych ploda,
které byly rozpoznadny pomoci screeningu, se nazyva senzitivita.

Pro provedeni prenatdlniho screeningu vrozenych vyvojovych vad jsou stanoveny
ur¢ité podminky, jako je souhlas t€hotné, ktery by mél obsahovat zminku o moZnosti
faleSné pozitivity 1 negativity testu. Dal$i podminkou jsou odbér krve v pfesné
stanoveném tydnu gravidity, dostatecny pocet vySetfeni v imunoanalytické laboratofi,

uznavana metoda vypoctu rizika a screeningové strategie, externi a interni kontrola
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kvality laboratofe a prubézné monitorovani vysledki. Ultrazvukova vySetfeni musi byt
provadéna v pfesném stafi plodu zkuSenym Iékafem a kvalitnim ultrazvukovym
pfistrojem.

Cast pozitivnich vysledk screeningu je fale$né pozitivni, coz pozd&jsi specifické
diagnostické vySetfeni dané onemocnéni nepotvrdi. Skute¢nd pozitivita vyjadiuje, kolik
specifickych diagnostickych vySetfeni se musi provést u pozitivnich osob ke stanoveni
jedné diagnozy. Senzitivita screeningu je procentudlni ¢ast vSech skute¢né postizenych,

ktefi byli odhaleni pomoci screeningu. (10, 11, 30, 34, 38)

1.2.1 Indikace k diagnostice vrozenych vyvojovych vad

Indikace Kk prenatalni diagnostice by méla byt zvazovana ve spolupraci gynekologa a
klinického genetika. Na jedné stran€ je riziko potratu po invazivni metodé€ prenatalni
diagnostiky a na druhé stran¢ je riziko narozeni poskozeného plodu. Na zvySujicim se
poctu postizenych plodi se podili mnoho faktori Nejcastéjsi indikaci je pozitivni
screening. Veékova indikace je brana v ptipadé, kdy vék matky je nad 35 let, vék otce
vyssi nez 45-50 let a soucet véku obou rodi¢t je nad 70 let. Dal§imi indikacemi je pfimy
styk s mutageny a teratogeny, ultrazvukove¢ zjisténé vrozené vyvojové vady, choroby
matky jako je diabetes mellitus ¢i fenylketonurie, pfedchozi porod ditéte s prokazanou
¢i suspektni chromozomalni aberaci nebo vyskyt chromozomalni aberace v roding,
pfedchozi gravidita skon€ila intrauterinni smrti plodu ¢i neonatdlnim umrtim. Dalsi
indikaci je monogenné vazané nemoci v rodiné jako jsou cystickd fibroza, metabolické
vady, choroby vdzané na pohlavi plodu a jiné¢. Podminkou k prenatalni diagnostice jsou

také odbéry krve v presné (ultrazvukove) zjisténé délce gravidity. (31)

1.2.2 Etické problémy v prenatdlni diagnostice

Etické hledisko prenatdlni diagnostiky je stejné vyznamné jako techniky, kterymi se
vySetfeni a invazivni vykony provadéji. Skutecnost, ze néco zndme a umime, nas
neopraviiuje k tomu, abychom vykondvali tuto praci bez polozeni otdzky, zda naSe

profesionalni tkony jsou a budou v souladu s etikou.
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Prenatalni geneticka diagnostika ma nékolik dulezitych etickych otdzek. V mnohém
jsou spolecné i1 dal§im oborim. Dulezitym etickym postupem je fadné informovani a
souhlas téhotné s vykonem, indikace k vySetfeni, interpretace vysledkli, zachovani
soukromi, 1ékaiského tajemstvi a nemoznost zneuziti zjisténych vysledkd, dostupnost
dalSich vysetieni a nasledna 1écba na nejvySSim stupni. Psychologicky a socialni dopad
vysledki screeningu a vysetifeni mize byt horsi, nez se na prvni pohled mtze zdat.

V prenatdlni genetické diagnostice existuje velké mnoZzstvi medicinskych, ale i
specifickych etickych problémii. Diagnostika nas stavi pted otazky, ke kterym musime
zaujmout zasadni stanoviska. Ukonceni gravidity z divodu vrozené vyvojové vady
plodu je v soucasné dob¢ piijatelné prakticky ve vSech zapadnich evropskych zemich.
V piipadé stavii neslucitelnych se Zivotem nebo s trvalym poskozenim plodu lze ukoncit
graviditu na zdklad€ pfani t€hotné. Nosnym pilifem prenatdlni diagnostiky je klient¢ina
svobodna volba. V né&kterych zemich, kam se také ftadi Ceska republika, se
K prenatalnimu vySetfeni pfistupuje v ranych fazich gravidity. Pii dédi¢nych chorobach
vazanych na pohlavi je indikovano umélé pteruseni t¢hotenstvi. V lékaiské etice se
prenatdlni diagnostika provadéna za ucelem vybéru pohlavi povazuje za nepfijatelnou.
Ani invazivni prenatalni vySetieni, které se provadi lege artis, nemusi vyloucit narozeni
zdravého ditéte.

Cilem prenatalni diagnostiky by mél byt prospéch jak matky, tak plodu. Zasadni etickou
otazkou je, jestli je plod soucasti matcina téla a jestli tedy mize Zena rozhodovat o sobé
1 plodu, anebo zda je plod jiz pacient s vlastnimi pravy. Otdzkou také je, zda Zeny
postupujici prenatalni genetickou diagnostiku budou piijimat skutecnost, ze vySetfeni
zcela nevyluCuje 1 dals$i mozna postizeni plodu. V tomto sméru jde o problém
teologicky, filozoficky a biologicky a nedospélo se zatim k feSeni a shodég. Jisté je, Ze
metody prenatalni diagnostiky, maji-li byt etické, musi smétovat k prospéchu plodu i
té¢hotné Zeny.

Rada Evropy vydala zadkladni doporuceni, kterd se tykaji prenatalni diagnostiky.
Nekterd z nich jsou ta, Ze prenatadlnimu screeningu ¢i diagnostice by méla predchazet a
nasledovat genetickd konzultace, musi byt zaméfené na zavazné riziko pro plod.

Prenatalni screening muze vykonavat pouze kvalifikované pracovisté, které je
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akreditovano statem. Klientka musi dat svobodny a informovany souhlas. Tento souhlas
se musi podepisovat i pfi rutinnim vySetfeni. Vhodné je, aby rozhodovali jak téhotna

Zena, tak 1 jeji partner. (10, 17, 30, 35)

1.3 Screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru

1.3.1 Kombinovany test v 1. trimestru
Kombinovany test v 1. trimestru je nejspi§ zatim nejefektivnéjSim samostatnym
screeningovym testem.

Screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru se provadi pomoci
kombinovaného testu. Tento screening se uziva k zjisténi rizika trizomie 21.
chromozomu a trizomie 18. chromozomu. Test se sklada z vySetieni biochemickych
markeri ze séra matky a ultrazvukového vySetieni plodu. Kombinovany test v 1.
trimestru je asi nejefektivnéjS$im samostatnym screeningovym systémem s ocekavanym
zachytem skoro 90% postizenych plodua a pii tom mize mit 5% faleSnou pozitivitu.
Podle nuchdlni translucence a nckterych latek v mateiské krvi dokdze 1ékat posoudit,
jaké je riziko vrozenych vyvojovych vad plodu. Biochemické markery se odebiraji v 10.
tydnu gravidity. Ultrazvukové vySetfeni se provadi v rozmezi 11. - 14. tydne. Tato
vySetfeni budou popsany nize.

Tento screening plodu zachyti kolem 60 % patologii do 12. tydne. I za ptedpokladu, Ze
vysledky budou negativni, je vhodné absolvovat triple test a ultrazvukové vySetfeni
mezi 18. - 22. tydnem t€hotenstvi. I tento test se zaméfuje na screening vrozenych
vyvojovych vad. Pokud je vysledek testu pozitivni, neznamena to, ze dit¢ ma Downiiv
syndrom. V tomto piipad¢ se doporucuji provést dalsi vyseteni jako je triple test ve 2.
trimestru ¢i amniocentéza, ktera mize riziko syndromu potvrdit ¢i vyvratit.

Kombinovany test je také schopen hodnotit rizika vyskytu aneuploidii u dvojcetné

gravidity. (1, 4, 11, 26)
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1.3.2 Biochemické a ultrazvukové markery v kombinovaném testu

Nejlepsi kombinaci biochemickych markerd pro screening vrozenych vyvojovych vad
v 1. trimestru je protein PAPP-A a volna beta-podjednotky hCG v séru matky spole¢né
s hodnocenim nuchalni translucence a pfitomnosti nosni kistky. (9, 12)

Porodni asistentka ptipravi potfebné pomucky k odbéru biologického materialu,
véetné spravnych zkumavek a zadanek. Zadanky musi byt fadné vyplnéné. Dilezitym
ukolem asistentky je zajistit odbér krve v 10. az 12. tydnu gravidity. U odbért
biochemickych markeri se mizeme setkat s témito oSetfovatelskymi diagndézami -
riziko infekce (00004), cilem je, aby klientka neméla pfiznaky infekce. Intervence jsou
edukuj klientku o ptiznacich infekce, dodrzuj asepticky postup. Dale deficit informaci
(00126), kdy cilem je, aby klientka méla dostatek informaci. Mezi intervence mizeme

zatadit edukuj klientku o prib&hu vysetfeni, nechej klientce dostatek ¢asu na dotazy. (

21, 29, 31)

1.3.2.1 Protein PAPP-A
screeningu gravidit s rizikem vyvoje plodu s chromozomalnimi aberacemi v 1. trimestru
a v prvnich tydnech 2. trimestru.

Hladina PAPP-A nartistda od 5. do 18. tydne gravidity. Snizeni hladiny provazi
graviditu s postizenim plodu s Downovym syndromem.
Tento protein patii k nejperspektivnéjSim markerim pro screening vrozenych
vyvojovych vad v 1. trimestru. Snizend hladina PAPP-A v séru té¢hotnych zen se
nachéazi u postizenych s Downovym syndromem. Systematické studie prokazaly, ze
kombinace rizikového faktoru véku a pozitivniho screeningu PAPP-A muiZze dosahnout
az 71% diagnostické uspésnosti v prevenci Downova syndromu. SniZend hladina
proteinu v 1. trimestru se objevuje také u gravidit s embryi postizenymi trizomii 13. a
18. chromozomu, chromozomu X a triploidii. Po 15. tydnu je sniZeni hladin PAPP-A
diagnosticky bezvyznamné. Vysoké ocenéni vyuziti PAPP-A v 1. trimestru potvrzuje

vysledky mnoha praci. (9, 12, 31)
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1.3.2.2 Lidsky choriovy gonadotropin

Lidsky choriovy gonadotropin(hCG) je glykoprotein, ktery se sklada z alfa a beta
podjednotek. Patii mezi nejdéle zndmy glykoprotein. Tento protein je produkovany
trofoblastem. Alfa-podjednotka je kodovana jednim genem a beta-podjednotka je
kodovana Sesti geny. Degradacni produkty hCG jsou diagnosticky diilezité a to hlavné
beta-podjednotky. Jako hlavni funkce hCG je udrzovat syntézu progesteronu.

Koncentrace glykoproteinu se kazdé dva dny zdvojnasobuje. Vrcholu dosahuje
v rozmezi 9. az 11. tydne. V tomto obdobi je hodnota mezi 50 000-100 000 1U/ml.

Hladina hCG stoupa ptiblizné¢ od 9. dne po ovulaci do 11. tydne a poté prudce klesa o
80% a na této hladin¢ zlstava az do konce gravidity. V pribéhu gravidity se pozvolna
zvySuje hladina alfa-podjednotek az do porodu. Hladina beta-podjednotek se zvySuje do
10. tydne gravidity, poté do 22. tydne klesa. Do 32. tydne opét mirn€ roste a poté do
konce gravidity pouze klesa. Narustajici proces degradace se podili na poklesu hladin
hCG ve 2. a 3. trimestru. Hladina hCG je dilezita nejenom pfi screeningovém vySetieni
chromozomalné podminénych vad, ale i jinych zdvaznych poruch vyvoje gravidity.

Snizeni hladiny beta-podjednotky svéd¢i o riziku vyvoje ektopické gravidity nebo
potratu. Naopak zvySené hladiny beta-podjednotky u netéhotnych Zen jsou pfitomny u
rizika karcinomu. ZvySeni i snizeni beta-podjednotky nebo jejich degradacni produkty
signalizuji vazné poruchy vyvoje gravidity. Vysetfeni alfa-podjednotky je vyuzivano
k diagnostice poruch vyvoje trofoblastu. U karcinomu nepochazejicich z trofoblastu se
také uplatiuje vySetfeni beta-podjednotky nejenom alfa-podjednotky.

Dosud uvedené studie fadi vySetfeni volné beta-podjednotky hCG Kk nejcennéj$im
markerim screeningu vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru a Casnych fazich 2.
trimestru do 14. tydne s vysokou diagnostickou efektivitou zachytu gravidity s trizomii
21. chromozomu. Spolehlivost testu v prevenci trizomii 21. chromozomu je déana
zvySenim hladin v séru. Toto zvySeni je na 1.9 az 2,2 MoM. U trizomie 18.
chromozomu jsou sérové hladiny naopak snizené.

Vyznamné zmény hladin hCG a jeho degeneracnich produkti muzeme zjiStovat
nejenom v séru, ale i v mo¢i gravidnich zen. Vysoka hladina je specificka pro trisomii

21. chromozomu, vyjimeéné i nadort trofoblastu. (9, 12)
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1.3.2.3 Nuchalni translucence a VySeti‘eni nosni kiistky

Ultrazvukové vySetfeni nuchdlni translucence uUspé$né slouzi k hodnoceni rizik
chromozomalnich abnormalit u plodu. Méfeni nuchalni translucence znazoriiuje objem
lymfatické tekutiny, kterd se shromazduje v zadni casti krku plodu mezi kizi a
pojivovou tkani, pokryvajici kréni patet. Hlavicka plodu se vySetfuje v transverzalni
poloze, kdy se musi zobrazit hemisféry a okcipitalni kost. Méfend ¢ast by méla
obsahovat pouze hlavu plodu a horni ¢ast plodu. Pocet méteni by mélo byt vice po sobé
a zaznamenava se nejveétsi hodnota.

Meéfeni se provadi v rozmezi 11. -14. tydne gravidity. V této dob¢ se u plodu vyviji
lymfaticky systém. Pfesné méfeni mize trvat az 15 minut. U tohoto vySetfeni je 10%
riziko zdvazné abnormality, pokud se naméfi vice nez 3 milimetry. U hodnoty 6
milimetra se riziko zvySuje na 90%. Presnost méfeni nuchdlni translucence je zavisla
na zkuSenosti 1ékate, ktery provadi méfeni, a také na kvalitnim ultrazvukovém pfistroji.
Vyrazné vétsi Sitka Sijového projasnéni je u plodu postizenym Downovym syndromem.
V tomto tydnu gravidity mizeme spolehlivé zjistit celou fadu zdvaznych patologickych
jevi. Mezi ty patfi absence vyvoje kalvy, absence vyvoje mozku, nékteré¢ oblicejové
rozstépoveé vady a srde¢ni vady, brani¢ni kylu, rozstépové vady biisni stény a poruchy
vyvoje mocovych cest. (4, 11, 17, 21, 28)

Ultrazvukové vySetieni nosni kiistky se provadi mezi 11. - 14. tydnem gravidity
spole¢né s nuchalni translucenci. K zobrazeni nosni kustky je nutné vétsi zvétSeni
profilu plodu. Nepfitomnost nosni klistky v tomto obdobi muze signalizovat postizeni
Downovym syndromem. (3, 4, 5)

Porodni asistentka by meéla pred ultrazvukovym vySetfenim edukovat pacientku o
postupu vysetieni, o spravné poloze a pokud bude potiebovat, pomiize zaujmout tuto
polohu. Déle také asistuje l€kati u ultrazvukového vySetfeni. Po vySetfeni klientce
umozni ocistit bficho od ultrazvukového gelu. Pfi ultrazvukovém vySetieni se mizou
objevit tyto oSetfovatelské diagndzy - strach (00148), kdy je cilem snizit u klientky
strach, intervence jsou, informuj klientku o postupu amniocentézy, odpovéz klientce na

vSechny dotazy, podporuj klientku v kladeni otazek. Dalsi oSetfovatelskd diagnoza je
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deficitni znalost (00126), cilem je, aby klientka m¢la dostatek informaci. Intervence

jsou, nechej dostatek casu na dotazy, edukuj klientku o pribéhu vysetfeni. (21, 32)

1.3.3 Hodnoceni kombinovaného testu

Kombinace rizikového faktoru véku, pozitivniho vysledku PAPP-A a beta-hCG
umoznuji dosdhnout 62 - 82% uspéSnosti testu. Kombinaci vySetieni markert
s ultrazvukovym vySetfenim nuchalni translucence umozni zachyti t az 90% gravidit
s tézkymi chromozomalné¢ podminénymi vadami.
Pro zpracovani testu je bezpodminecné nutné urcité vybaveni. Mezinarodni program
predpoklada spolupraci proskolenych a certifikovanych sonografistii s certifikovanou
laboratofi.
Podle vysledné vypoctené miry rizika jsou t€hotné Zeny rozdélené do tii skupin.
Prvni skupina je screening negativni, kdy je vypoctené riziko vyskytu aneuploidii pro
danou skupinu nizké. Riziko je mensi nez 1 : 1000. T¢hotné v prvé skupiné uklidnime,
ale doporuc¢ime, mimo pravidelné postupy prenatalni poradny, podrobné ultrazvukové
vySetteni kolem 20. tydne gravidity.
Druhé skupina je screening hrani¢ni. Vypoctené riziko je divodem k dalsimu UZ
vySetfeni. Riziko je mensi nez 1 : 100, ale vétsi nebo rovno 1 : 1000. Pro druhou
skupinu je doporu¢enym postupem proméieni dal§ich ultrazvukovych markert
Posledni skupinou je screening pozitivni. V tomto piipadé je mira vypocteného rizika
vysoka. U této skupiny je diivod ke genetické konzultaci. Riziko je vétsi nebo rovno 1 :
100. Genetik probere s klientkou vhodnost provedeni invazivni diagnostiky. V tomto
staii gravidity pfichdzi v tvahu biopsie choriovych klkii. Rozhodnuti o provedeni ¢i
neprovedeni biopsie je pouze véci t€hotné Zeny.
Takto provedeny kombinovany test ma v optimalnim piipad€ potencial zachytit 90 %
vSech plodl s patologickym karyotypem za cenu pouze 2,5% faleSné pozitivity. To je
kvalitativné velmi vyrazny posun oproti nékterym starSim screeningovym systémiim.

1)
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1.4 Screening vrozenych vyvojovych vad ve 2. trimestru

1.4.1 Integrovany test

Integrovany test je provadén spojenim vysledku z hodnot plazmatického téhotenského
proteinu A, volné¢ beta podjednotky hCG v séru matky, ultrazvukové nuchalni
translucence plodu a vysledkli biochemického testu ve 2. trimestru. Tento test se
provadi ptiblizn€ v 16. a 18. tydnu gravidity.

Jedna se o nejdokonalejsi screeningovou strategii. Integrovany test ma nejvyssi
senzitivitu, coz znamena, Ze s nejvyssi moznou pravdépodobnosti nemiizeme promeskat
u tohoto testu je velmi malé procento faleSn¢ pozitivnich vysledki, které by zbyte¢né
téhotné Zeny stresovaly. Dulezitym aspektem nizké faleSné pozitivity je, Ze velmi malé
procento zen se musi podrobovat diagnostickym invazivnim vykontim.

Efektivita integrovaného testu je 95% detekce Downova syndromu pii 5% falesné
pozitivité. Pokud je vySetfena pouze Nuchalni translucence a triple test je ocekavana
detekce 82%. Hladiny hormonu jsou spole¢né se staiim plodu, hmotnosti t€hotné Zeny a
jejiho veéku dulezité pro vypocet pravdépodobnosti vyskytu Downova syndromu,
Edwardsova syndromu a roz$tépovych vad patefe. T¢hotnd zena s pozitivnim
vysledkem je odesldna na podrobné genetické vysetieni. Integrovany test vychazi
z ptedpokladu, ze markery zjisténé v 1. trimestru jsou nezdvislé na markerech

zjisténych ve 2. trimestru. (4)

1.4.2 Triple test

Od roku 1988 se vyuziva metody vypoctu rizika chromozomalnich vad z hodnot tii
biochemickych markert.
Vysetteni tii biochemickych latek ve 2. trimestru téhotenstvi se nazyva, triple test. Pti
tomto screeningu se stanovuje pouze riziko vrozenych vyvojovych vad a ne samotné
onemocnéni. 16. — 18. tyden gravidity je optimalnim Casovym rozmezim na odbéry

krevniho vzorku pro toto vySetfeni.
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Tento screening vrozenych vyvojovych vad pomoci biochemickych markerti ve 2.
trimestru je zaméfen na rizika defektl kozniho krytu plodu, chromozomalnich aberaci
plodu a porodnické komplikace ve 3. trimestru. VySetieni spo¢iva ve stanoveni hladiny
hormoni. Tyto hormony jsou alfafetoprotein (AFP), choriovy gonadotropin (hCG),
nekonjugovany estriol (uE3). Triple test byl v minulosti jednoduchou a efektivni
formou screeningu vrozenych vyvojovych vad. V soucasné¢ dobé zlstava, triple test
jednoduchym feSenim screeningu Downova syndromu pro Zeny, které ptichazeji
k 1ékafi v pozdéjsim stadiu t€hotenstvi.

Pomoci tohoto testu lze zachytit ptiblizné 70% postizenych plodi. Ke kone¢nému
stanoveni téchto diagn6z jsou nutnid dal$i vySetfeni, jako je amniocentéza a jina
geneticka vysetteni. (4, 5, 11, 32)

Alfafetoprotein je glykoprotein. Syntéza tohoto proteinu je prokazatelna od 29. dne
gravidity. Tato syntéza probiha ve Zloutkovém vacku a v gastrointestindlnim traktu, a to
predevsim v jatrech.

Hladina alfafetoproteinu v matefském séru je charakterizovana pozvolnym
vzestupem do 28. -32. tydne gravidity. Pak hladina prudce klesa az do porodu ditéte.
Vyvoj hladiny alfafetoproteinu v mateiském séru je ovlivnén zvySujici se propustnosti
placenty pro tento protein v prub&hu gravidity. Funkce proteinu neni v t€hotenstvi zcela
objasnéna, nejpravdépodobnéjsi funkce je imunoregula¢ni uloha, ochrana plodu pied
imunitni reakci matetského organismu.

Diagnostické vyuziti proteinu v prenatdlni diagnostice je zaloZzeno na zvySené
propustnosti fetoplacentarni bariéry. Je tomu tak u poruch uzavéru nervové trubice.
Snizeni biosyntézy alfafetoproteinu v jatrech plodu a poruseni vaskularizaci placenty u
tézkych chromozomalnich vrozenych vyvojovych vad. Vysoké hladiny proteinu jsou
zjisténé u zdvaznych rozstépovych vad plodu, ale také u hypotrofickych plodi, u poruch
placenty, pii fetdlnim odumieni, tézké Rh imunizaci a diabetes mellitu matky.
Samostatné stanoveni AFP je markerem, ktery muze odhalit nékteré z vad spojenych
s defektem neuralni trubice. (12, 31)

Nekonjugovany estriol je markerem abnormdlniho vyvoje plodu. Estriol odrazi

metabolickou aktivitu fetoplacentarni jednotky a je jejim nejvyznamnéj$im produktem.
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Snizend hladina estriolu provazi graviditu splodem postizenym Downovym
syndromem. Pfi¢inou sniZeni hladin estriolu je nezralost fetdlnich nadledvin a jater.
Hladina v séru klesajici na 0,73 MoM je charakteristickd u vyvoje plodu s Downovym
syndromem. (12)
Hladina hCG stoupa ptiblizn¢ od 9. dne po ovulaci do 11. tydne a poté prudce klesa
o 80% a na této hladiné zistava az do konce gravidity. V pribéhu gravidity se pozvolna
zvySuje hladina alfa-podjednotek az do porodu. Hladina beta-podjednotek se zvySuje do
10. tydne gravidity, poté do 22. tydne klesa. Do 32. tydne se opét mirné zvySuje a poté
klesa do konce gravidity. Nartistajici proces degradace se podili na poklesu hladin hCG
chromozomalné podminénych vad, ale i jinych zdvaznych poruch vyvoje gravidity.
Vyznamné zmény hladin hCG a jeho degenerac¢nich produkti muizeme zjiSt'ovat
nejenom Vv séru, ale i v moci gravidnich Zen. Zvysena hladina prokazuje vyvoj embrya
S trizomii 21. chromozomu. Naopak sniZzena hladina je charakteristickd u trizomie 18.

chromozomu. (9, 12)

1.5 Dalsi biochemické markery

Hladiny fady biochemickych markerti v matetském séru, které na sobé nejsou zavislé,
jsou zménény u plodii s chromozomalnimi aberacemi.

Inhibin je gonadalni protein. Tento protein potlatuje syntézu a uvoliovani
folikulostimula¢niho hormonu v hypofyze. Ptfedpokladd se také jeho vliv na
embryogenezi. Tento protein je produkovan v ovariu. Jsou zndmy dvé formy inhibic.
Zndme inhibin A a inhibin B. Do 11. tydne neni zndma uspés$nost screeningu. V 11. —
13. tydnu gravidity je hladina zvySend u gravidity s Downovym syndromem. Hladina
v séru se zvySuje do 7. tydne, poté se snizuje. Nizké hladiny proteinu zistavaji do
poloviny gravidity, poté dochézi k postupnému zvySovani az do porodu. (11)

Protein SP1 je specificky téhotensky protein. Jeho hladiny v séru stoupaji od 12. do
34. tydne gravidity. Chemicky je SP1 glykoprotein, ktery ma dvé formy, SP1-alfa a
SP1-beta.Pro graviditu je typicky SP1-beta. Protein se také nachazi v seminalni dutiné u

muzi a v tekutiné ovaridlnich folikulG u Zzen. Tento vyvoj odrazi rist aktivniho
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trofoblastu béhem gravidity. SP1 ptechazi také do plodové vody, kde je ale tato hladina
nékolikrat niz8i. Hladiny proteinu v plodové vod¢ a séru spolu vzdjemné souvisi. V rané
gravidité¢ hladina rychle stoupé s hladinou hCG. SniZeni proteinu na zacatku gravidity
signalizuje riziko potratu ¢i vyvoj embrya s trizomii 21. V pozd¢jSim tydnu gravidity je
snizeni hladiny SP1 projevem intrauterinni riistové retardace plodu. Velké snizeni
hladiny také znamena vétsi riziko vyvoje plodu s trizomii 18. chromozomu. Naopak

zvySeni hladiny SP1 znamena riziko vyvoje plodu s trizomii 21. chromozomu.(11, 12)

1.6 Invazivni metody prenatdalni diagnostiky

V poslednich letech se zvySuje pocet indikaci k provadéni invazivnich metod.
Indikace invazivnich metod se fidi pfisn¢ individudlng€, s ohledem na stafi téhotenstvi,
pfi zvdzeni vSech moznych rizik pro matku a plod spojenych s odbérem a zpracovanim
vzorku.

V celém svété je velkd motivace k vyhledavani postupi, které nejsou invazivni a
soucasn¢ jsou zadanou informaci o plodu v €asnych stadiich gravidity nebo ihned po
vzniku vady. Invazivni metody musi spliiovat podminku co nejvyssi bezpecnosti pro
matku i plod.

Invazivni prenatalni vySetfeni se nejcastéji pouziva z diivodu pozitivniho screeningu
vrozenych vyvojovych vad, véku matky a vylouceni konkrétnich genetickych
onemocnéni, kterd se v rodin€ vyskytuji. Necastéjsi komplikace invazivnich vysetieni
jsou predcasny odtok plodové vody, potrat, infekce vedouci k potratu a krvaceni.
Komplikace téchto vykond se vyskytuji u 0,5-1% ptipadi. Indikace k invazivnimu
screeningu by méla byt individualni, musi se brat ohled na staii plodu. Musi se také
zvazit rizika pro matku i1 plod. Mezi invazivni metody prenatdlni diagnostiky patii
amniocentéza, biopsie choriovych klkii, kordocentéza a dalsi.

Vice nez 50% patologickych nélezii pfi invazivnich metodach prenatalni diagnostiky
tvoii trizomie 21. chromozomu. DalSich pfiblizné 15% patologickych nalezli tvoti
numerické aberace, jako je trizomie 13. a 18. chromozomu. V 25% jsou
diagnostikovany aberace pohlavnich organt, a to nejcastéji Klinefekterv a Turnerv

syndrom. Ve zbylych asi 10% se jednd o méné€ obvyklé ptipady. (11, 32, 38)
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U invazivniho vySetfovaciho vykonu spociva uloha porodni asistentky v pfipravé
sterilniho stolku a Vv asistenci 1ékafi pfi vykonu. Dilezité je také piiprava klientky na
vykon. Zajistuje dohled na klientku po vykonu.

Na zadanky je dilezité uvést informace jako je reprodukéni anamnéza, chronické
choroby matky a znamky, které ohrozuji t€hotenstvi. Odebrané vzorky se musi fadné

oznacit a zajistit transport do laboratote. (14, 29, 32)

1.6.1 Amniocentéza

Gravidnim zenam, u kterych je vysS$i riziko chromozomalnich aberaci nez riziko
invazivniho vykonu, je doporuceno stanoveni karyotyp plodu, kdy ve 2. trimestru je to
nejcastéji amniocentéza.

Amniocentéza je nejcastéj$i invazivni metoda, kterd se pouziva k vylouceni
chromozomalnich a metabolickych aberaci. Toto vySetfeni se provadi v rozmezi 16. —
21. tydnem gravidity. Mezi 11. — 14. tydnu gravidity se provadéla ¢asna amniocentéza,
vzhledem kvyssimu riziku bylo od této amniocentézy opusténo. Indikaci
k amniocentéze je vék matky vyssi nez 35 let a otce vyssi nez 50 let, pozitivni triple
test, ultrazvukem zjisténé odchylky u plodu, vrozené poruchy metabolismu a
prechazejici t€hotenstvi s chromozomalni aberaci. Podezieni na chromozomalni aberace
u plodu je asi ze 75% vSech indikaci.
Amniocentéza spociva v transabdomindlni punkci amnidlni dutiny za kontinualni
ultrazvukové kontroly. Odebird se maximalné 20 mililitrd plodové vody, které neovlivni
mnozstvi amnialni tekutiny v tomto obdobi gravidity. Mnozstvi odbéru plodové vody
také zalezi na gestaCnim tydnu t€hotenstvi. Odebrané mnozstvi se obnovi za nékolik
hodin po vykonu. Pokud je Zena Rh — negativni, musi se Zen¢ aplikovat imunoglobin
anti Rh(D), jako prevenci Rh imunizace. V plodové vodé¢ jsou obsazeny bunky, které
muzeme vysetiovat cytogeneticky, imunofluorescenéné a DNA analyzou. Plodovou
vodu mizeme vySetfovat také kultivaén€. Biochemické vysetteni plodové vody urcuje
hladiny acetylcholinesterdzy a alfa-fetoproteinu. Vykon je provadén za sterilnich

podminek, bez anestezie nebo sedace pacientky.
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Komplikace amniocentézy rozdélujeme na komplikace z ohledu na matku a plod
Z pohledu matky mohou nastat komplikace, jako jsou bezprosttedni komplikace, kam
bychom mohli zatadit krvaceni, bolesti bficha ¢i ¢aste¢né odtékani plodové vody do 4
tydnii po vykonu. Dal$i mozné komplikace jsou infekce, rh imunizace strach a uzkost
matky, ktery je spiSe z vysledku amniocentézy nez zjeho vykonu. Z pohledu plodu
muze jit o riziko potratu.

Pokud je vicecetné te€hotenstvi dyzigotické, punktuji se dvé dutiny z jednoho nebo
dvou rtznych vpicha pod ultrazvukovou kontrolou. U monozygotnich dvojcat se ve 2.
trimestru provadi kordocentéza. Amniocentéza u vicecetného téhotenstvi zvysuje riziko
potratu 3,5 krat proti jednocetnému tcéhotenstvi. Proto musi byt amniocentéza u
viceCetné¢ho téhotenstvi provadéna pouze v piisné indikovanych piipadech. Vykon by
mél byt proveden zkuSenym pracovnikem. (5, 11, 13, 30, 38)

Pfi invazivnim vySetfovacim vykonu je dulezité, aby porodni asistentka pfipravila
klientku na vykon a dohlédla na podepsani informovaného souhlasu s vykonem a
moznymi komplikacemi. Dtllezité je zpétnd vazba klientky, zda vS§emu rozumi, a je také
potteba nechat klientce dostatek Casu na dotazy. Porodni asistentka ma za ukol pfipravu
sterilniho stolku se vSemi néstroji a pomuckami. Pii provadéni vykonu asistuje lékafi.
Pred vysetfenim neni dualezitd zadnd pfiprava, klientka nedostava zadnou sedaci ani
nark6zu. Porodni asistentka kontroluje, zda se pied vykonem klientka vymocila a je
psychicky pfipravena. Je nutné pii vySetfeni zajistit intimitu klientky. OSetfovatelska
péce po vykonu je zaméfena na kontrolu stavu klientky. Klientka musi po vykonu
dodrzovat klid na liZku a porodni asistentka méti krevni tlak po dobu dvou hodin.
Kontroluje, zda klientka nema bolesti ¢i nekrvaci. Porodni asistentka také informuje
klientku o duleZitosti klidu na lazku po dobu dvou dnil. Déle 1 az 2 tydny by se klientka
m¢éla vyhybat zvysSené fyzické ndmaze. Porodni asistentka vyuziva v oSetfovatelské péci
fadu oSetfovatelskych diagnéz. U klientek, které Cekaji na amniocentézu, miizeme
ocekavat diagnozy jako strach (00148), kdy je cilem snizit strach, intervence jsou,
informuj klientku o postupu amniocentézy, odpovéz klientce na vSechny dotazy,
podporuj klientku v kladeni otazek. Dalsi oSetfovatelska diagnoza je deficitni znalost

(00126), cilem je,aby klientka méla dostatek informaci. Intervence jsou edukuj klientku
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o prub¢hu vysetieni, nechej dostatek ¢asu na dotazy. U oSetfovatelské diagndzy akutni
bolest je cilem odstranit bolest, klientku edukujeme o dodrzeni klidového rezimu,

hodnotime Skélu bolesti, informujeme l€kate o bolesti. (14, 15, 21, 29, 31, 32)

1.6.2 Biopsie choriovych klki

Biopsie choriovych klku je prvni invazivni metodou, kterd se uplatiiuje v 1. trimestru
gravidity. Odbér choriovych klkl se provadi v rozmezi mezi 9. az 12. tydne gravidity,
kdy se jedna o ¢asnou biopsii. Od 12. tydne se provadi pozdni biopsie.

U tohoto vySetfeni se odebird vzorek placentarni tkdné. Pti vySetieni vzorku tkéné se
zavadi jehla pod kontrolou ultrazvuku k placenté, kdy se pod tlakem odebira vzorek a
posila se do cytogenetické laboratofe k vySetteni karyotyp plodu. Tento invazivni vykon
je relativné bezbolestny a rychly. Biopsie choriovych klkii je mozno provést
transabdominalni ¢i transcervikalni cestou. NejCastéjsi piistup je transabdomindlni,
se provadi mez znecitlivéni. Naopak transabdominalni biopsie se provadi v mistnim
znecitlivéni. Tato metoda je v prenatalni diagnostice povazovana za spolehlivou.

Indikace k biopsii jsou stejné jako u amniocentézy, nejcastéjsi indikaci je v€k matky.
Vyhodou této metody je v€asnost, rychlost. Pfedbézné vysledky jsou k dispozici béhem
48 hodin a kone¢né do 7 dni. Existuji i kontraindikace, které jsou extrémni obezita,
krvaceni, pfed€asny porod, abortus imminens, myomy na piedni sténé delohy ¢i plny
mocovy méchyft.

Mezi komplikace biopsie choria patii krvaceni, infekce, odtok vody plodové, elevace
alfafetoproteinu, Rh imunizace ¢i abort.

Uspésna cytogeneticka diagnoza z biopsie choria je v laboratofich ziskana v 99,7%.
Jenom u 1,1% klientek je dilezité podstoupit dalsi diagnostické vySetieni. Po biopsii
choria je dilezité pocitat se vzestupem alfa-fetoproteinu, ktery se zvySuje az v 70% po
provedeni biopsie. (4, 5, 11, 30, 32, 38)

Pied vySetfenim neni dilezitd zadna pfiprava, klientka nedostdva Zadnou sedaci ani
narkézu. Je nutné pii vySetieni zajistit intimitu klientky. OSetfovatelska péce po vykonu

je zaméfena na kontrolu stavu klientky. Pokud se objevi komplikace, klientka musi
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dodrzovat klidovy rezim a museji byt monitorovany zivotni funkce plodu. Pii CVS
muzeme pozorovat oSetfovatelské diagnozy jako je strach (00148), kdy je cilem snizit
strach, intervence jsou, informuj klientku o postupu amniocentézy, odpovéz klientce na
vSechny dotazy, podporuj klientku v kladeni otazek. Dale bezmocnost (00125), cilem je
odstranéni pocitu bezmocnosti. Intervence jsou edukuj klientku o prabéhu a dilezitosti
vysetieni, podporuj klientku pii vySetfeni, odpovéz klientce na viechny otdzky. (14, 15,

21, 29, 31, 32)

1.6.3 Kordocentéza

Kordocentéza je odbér fetalni krve z pupecnikové cévy, pii které se odebiraji 2 mililitry
krve. Vlastni odbér je proveden za sterilnich podminek pomoci transabdominalni sondy
za kontinudlni ultrazvukové kontroly v misté placentarniho Gponu. Odebrany vzorek se
posila do cytogenetické laboratofe k vySetfeni karyotyp plodu. Toto vySetieni se
provadi ve 2. a 3. trimestru. Po 33. tydnu gravidity se v souvislosti s vykonem zvySuje
riziko bradykardie plodu. K punkci je nejbezpe¢néj$i misto uponu pupecniku na
placentu nebo abdominalniho tiponu pupecniku. Vysledky jsou dostupné za 48. — 72.
hodin. Krev ziskand zkordocentéza je vyuzita k vySetfeni hematologickému a
imunologickému. Riziko tohoto odbéru je srovnatelné s amniocentézou. U kordocentézy
je velmi vysoka spolehlivost.

Stanoveni karyotyp z lymfocytll je ve vétsiné genetickych laboratofi povazovano za
rutinni metodu. Pokud se jedna o fetalni piivod krve, je diagnosticka spolehlivost velmi
vysokd. V tomto piipad¢ se kordocentéza pouziva jako Kkontrola nalezu pii
amniocentéze €1 biopsie choria.

Indikaci kordocentézy je stanoveni karyotypu, podezieni na aneuploidii plodu, pozdni
zachyt pozitivnich biochemického screeningu, stanoveni karyotypu u monozygotnich
dvojcat, infek¢nich agens, hematologickych parametrti, trombocytarni aloimunizace.

Komplikacemi kordocentézy mohou byt drazdiva déloha az kontrakce, bradykardie

plodu, placentarni hematom ¢i abrupce placenty, potrat, pred¢asny odtok plody vodové.
(11, 17, 30, 32)
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Pii kordocentéze se mizeme setkat s témito oSetfovatelskymi diagndézami jako je
strach (00148), kdy je cilem snizit strach, intervence jsou, informuj klientku o postupu
amniocentézy, odpovéz klientce na vSechny dotazy, podporuj klientku v kladeni otazek.
Dale riziko infekce (00004), cilem je,aby klientka neméla piiznaky infekce. Intervence
jsou edukuj klientku o piiznacich infekce, dodrzuj asepticky postup. (14, 15, 21, 29, 31,
32)

1.6.4 Vizudalni fetoskopie

Fetoskopie se provadi v 16. — 17. tydnu gravidity. Do amnialni dutiny se zavede
endoskop. Toto vySetfeni ma za ukol zjistit zevni malformace plodu. Dnes je ale
pouzivana pouze ve vyjimecnych ptipadech, kdyz ultrazvuk neni pfesny u stanoveni

konecné diagndzy. Fetoskopie mé ale také riziko t€¢hotenskych ztrat. (14, 38)

1.7 Psychologické aspekty prenatdlni diagnostiky

Cekaci doba na vysledky screeningovych vysetieni, jakym je amniocentéze a dalsi, je
dva tydny i1 déle. Tato doba piinasi téhotné zené¢ mnozstvi negativnich emoci jako
strach, uzkost a nejistotu z vysledkli vySetfeni. Pokud vyjde screeningové vySetieni
V porodnictvi. Problematika ukonceni gravidity je dlouha léta tématem diskuzi, jak
Z hlediska medicinského, pravniho, etického i ndboZenského.

Vysledky screeningovych vySetieni jsou hotové v dobé, kdy t€¢hotna Zena vnimé plod
jako dité, citi pohyby, ma o ditéti konkrétni pfedstavu a ma k nému emocionalni vztah.
Velkou psychickou zatézi pro zenu je ztrata chténého ditéte, samotny potratovy dé¢j a
védomi, Ze se Zena na vSem aktivné podili svym rozhodnutim.

Porodni asistentka je pomérné Casto rodi¢i dotazovana, jak by se zachovala ona sama
ve stejné situaci. Porodni asistentka vSak musi odpovédét tak, aby téhotnou zenu
neovliviioval jeji nazor. Nazor 1ékaie ¢i porodni asistentky je pro rodice velmi dulezity
a muaze ovlivnit jejich rozhodnuti, odpovédnost za osud téhotenstvi maji rodi¢e. Porodni
asistentka se v praxi muze setkat s t€hotnou Zenu, ktera se rozhodne plod s vadou

donosit i v ptipadé, ze dité¢ bude postizené ¢i zemie kratce po porodu. V tomto piipadé
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je nutné rozhodnuti rodi¢t respektovat a zajistit potiebnou pomoc a podporu. Pokud se
rodic¢e rozhodnou ukoncit graviditu, ¢asto ptichdzi pocit viny, studu ¢i vlastniho selhani.

Zena je v soudasnych podminkach traumatizovana tim, Ze musi potracet na porodnim
sale ¢i sjinymi Zenami na pokoji. Zena potiebuje intenzivni pééi porodni asistentky,
analgezii a citlivou psychologickou podporu. Klientka by méla byt od porodni
asistentky poucena o zménach, které pfijdou a jsou podobné jako po porodu, napiiklad
psychicka labilita ¢i laktace. Porodni asistentka by méla byt Zené privodce a oporou

V tomto obdobi. (28)

1.8 Komunikace v porodni asistenci

Komunikovat znamend poskytovat informace a zpravy. Dilezité¢ je vyménovat si
myslenky a formulovat je tak, aby uc¢astnici komunikace si navzajem rozuméli. Porodni
asistentka 1 klientka mohou zaroven vysilat 1 pfijimat informace. Informace mohou mit
riznou formu i charakter, jako verbélni a neverbalni forma komunikace ¢i zaméfena na
vztah. Komunikace je soucasti péce zdravotnika o klienty. Pokud se pecuje o gravidni
Zenu, je komunikace podstatnym zakladem.

Komunikace ve zdravotnictvi je v hodné ohledech specifickd. Komunikace zpravidla
podléha socialni kontrole, kdy se fidi uréitymi pravidly, normami a podobné. Ve chvili,
kdy porodni asistentka vstupuje do interakce s klientkou, se ztraci hranice, ze ,,toto se
netikd, toto se nesmi.“ Porodni asistentka v oSetfovatelském procesu vyzyva cizi
klientky, aby odhalily intimni ¢ast svého téla, pta se jich na citlivé zaleZitosti, dotyka se
jejich téla €1 provadi bolestivé ukony. Dulezité je, aby si porodni asistentka vytvoftila
s klientkou davérny vztah a ta méla v jeji pfitomnosti pocit bezpe¢i. Vytvoteni vztahu
mezi porodni asistentkou a klientkou je nemozné bez efektivni komunikace.

Porodni asistentka musi umét s Klientkou komunikovat, ale nejen s klientkou, ale i
s rodinou a multidisciplinarnim tymem. Bez dobré komunikace s klientkou neni mozna
dobra spoluprace. Po celou dobu komunikace je dulezité udrzovat o¢ni kontakt, aby
klientka védéla, ze se ji porodni asistentka vénuje. K rozhovoru by se méla volit klidna
mistnost a porodni asistentka by méla mit dostatek ¢asu na rozhovor. Pfi rozhovoru si

vS§imame nejenom verbalni komunikace, ale také neverbalni. Za neverbalni komunikaci
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muzeme oznacit mimiku, proxemiku, haptiku, gesta, pohled a dalsi. Jednou
kdy spravnym naslouchanim mutizeme ovlivnit cely rozhovor. V komunikaci s klientkou
je také dulezitd podpora jejiho projevu. Kdyz klientka sdéluje svlij problém, porodni
asistentka ji nasloucha a v projevu klientku podporuje. V komunikaci je dulezita aktivita
jak klientky, tak porodni asistentky. Podporu projevu miize porodni asistentka docilit

pomoci povzbuzovani, empatie, ale i ml¢eni. (36, 37)

1.9 Edukace v porodni asistenci

V soucasné dob¢ je edukace a edukacni proces v oSetfovatelstvi soucasti kvalifikované
péce. Edukace je definovéana jako proces, ktery soustavné ovliviiuje chovani a jednéni
¢lovéka s cilem navodit pozitivni zmény ve védomostech, dovednostech, postupech a
navycich. Edukace také znamena vychovu a vzdélani ¢lovéka. Také pomaha naplnovat
preventivni cile jak v primarni, sekundarni i tercidlni prevenci. Cilem edukace je
vybavit klientku tak, aby uméla spravné rozhodovat v situacich, které ovlivituji zdravi,
pocit pohody, a aby si osvojovaly spravné dovednosti, rozSifovaly védomosti a
vytvarely zZivotni hodnoty. Edukace je povazovana za jednu z funkci oSetrovatelstvi.

Edukaci délime na zakladni, komplexni a redukéni. V pripadg, Ze klientka nema zadné
informace o urcité problematice, realizuje zakladni edukaci. Porodni asistentka v tomto
pfipad¢ predava klientce nové dovednosti a védomosti. Komplexni edukace byva
realizovdna v edukaénich kurzech. V této edukaci porodni asistentka nejenom
vysvétluje, ale také zapojuje kazdou klientku do edukacnich aktivit. Porodni asistentka
také navazuje na predchozi védomosti a dovednosti klientky a dale je prohlubuje.
Porodni asistentka by méla mit teoretické a praktické znalosti a dovednosti, empatie a
ochotu pomoci, verbalni a nonverbalni komunika¢ni schopnosti.

Vyznamnou roli v edukaci maji charakteristiky jejich ucastniki. U edukantii se
zaméiujeme na fyzické charakteristiky, jako je v€k, pohlavi ¢i zdravotni stav, kognitivni
charakteristiky jako inteligence a schopnosti, afektivni charakteristiky jako postoj ¢i
potieby. Déle socidlni a sociokulturni charakteristika, kam patii rodinné prostfedi a jiné.

U edukatora jsou vyznamné charakteristiky profesni, kam je mozno zaradit zkuSenosti,
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odborné védomosti a dovednosti, a osobni charakteristiky jako zdravotni stav a
temperament.

Aby byla edukacni ¢innost porodni asistentkou UspéSnad, je dilezité navazat kontakt
s klientkou, jeji zajem a ziskani klientky pro spolupréaci. Porodni asistentka edukacni
¢innosti poskytuje informace, zkuSenosti, pouceni, materidly a texty, rady, ndvody a
ziskani zru¢nosti.

Edukace v porodni asistenci zahrnuje predporodni piipravu, pfipravu na rodicovstvi,
oblast sexudlniho a reprodukéniho zdravi. Kompetence porodni asistentky jsou
rozsifeny v rdmci domaciho prostfedi, ambulantnich zatfizenich, nemocnic a klinik. (7,

16, 20, 22)
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2. Cile a vyzkumné otazky

2.1 Cile prace

1) Zjistit ocekavani rodi¢i od screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu v 1.
trimestru.

2) Zjisti, zda maji rodi¢e obavy zvysledkli screeningovych vySetfeni vrozenych

vyvojovych vad plodu v 1. trimestru.

2.2 Vyzkumnd otazka 1

Jaké je o¢ekavani rodicti od screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu v 1. trimestru?

2.3 Vyzkumna otazka 2

Maji rodice obavy z vysledkli screeningovych vysetieni vrozenych vyvojovych vad

plodu v 1. trimestru?
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3. Metodika

3.1 Metodika prace

Ke zpracovani vyzkumné ¢asti byl pouzit kvalitativni vyzkum. Vyzkum byl provadén
formou nestandardizovaného rozhovoru. Rozhovor obsahoval 9 otazek. Vyzkum byl
pouzit k zjisténi, jaké je oCekavani rodi¢ii od screeningu vrozenych vyvojovych vad v 1.
trimestru a zda maji rodi¢e obavy z vysledkl screeningovych vysetfeni v 1. trimestru.

Celé rozhovory byly pisemn¢ zaznamenany.

3.2 Charakteristika zkoumaného souboru
Vyzkumnym souborem byly Ctyii pary na zacatku 1. trimestru, které jesté neprosly
screeningem vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru. Rozhovory byly uskute¢nény

V mésici dubnu.
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4. Vysledky

4.1 Interpretace rozhovorii s rodici

Respondenti ¢. 1

Zena, 26 let, primigravidita/primipara. V 10+0 tydnu gravidity. V rodiné se
nevyskytuji Zddné vrozené vyvojové vady.

Pod pojmem screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru si respondentka
predstavuje vySetfeni, kterd se provadéji na zacatku tchotenstvi a slouzi ke zjisténi
rizika vyvojovych vad plodu. Vyhodu tohoto screeningu vidi v tom, ze vysledky jsou
brzy znamy. Screening respondentka povazuje za dulezity, predevSim pro uklidnéni a
jistotu, Ze je vSe v potadku. Vysledkli vySetfeni se obavd a zmifuje se, Ze se bude
obavat vysledkd kazdého vySetfeni nejenom v 1. trimestru. Informace o screeningu
ziskala od soukromé gynekolozky pfi prvni navstéve, kterou navstévuje. Respondentka
presné nevi, co se stane, kdyz vyjdou vysledky pozitivné, doufa, Ze se potiebné
informace dozvi od svého gynekologa.

O screeningu vrozenych vyvojovych vad ve 2. trimestru slySela pouze v souvislosti se
screeningem V téhotenstvi a na svij vlastni zijem si vyhledala informace na
internetovych strankéch a v odbornych ¢asopisech. Tento screening se dle respondentky
tykd zjiSténi rizika plodu s Downovym syndromem a jinych vyvojovych vad.
Respondentka vidi rozdil screeningu v 1. a 2. trimestru pouze v tom, ze ve 2. trimestru
je podrobng;si, ale vyhodu vidi stale ve screeningu v 1. trimestru, protoze vysledky jsou
diive zndmy a neni ¢ekani dlouhé.

Respondentka si mysli, Ze je dilezité, aby se na rozhodovéani podilel i partner. O

nastdvajicich testech a vySetfenich spole¢né hovofi.

Muz, 32 let. V rodin€ se nevyskytuji zddné vrozené vyvojové vady.
Pod pojmem screening vrozenych vyvojovych vad si respondent predstavi vysetieni,
které se provadi na zacatku te€hotenstvi a slouZzi k zjisténi vrozenych vyvojovych vad

plodu. Tento screening je podle respondenta dulezity pro ujisténi, Ze je vSe s plodem
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v poradku. O screeningu vrozenych vyvojovych vad ve 2. trimestru slySel. Screening
ve 2. trimestru se tykd zjisténi rizika vyvojovych vad a odliSny od screeningu ve 2.
trimestru je pouze vtom, ze se déla Vv pozdg€jsim tydnu tehotenstvi. Pfi pozitivnich
vysledcich presné nevi, co se bude dé¢lat. Respondent se obava vysledki kazdého
vySetieni a povazuje za samoziejmost doprovod u dilezitych vySetfeni. Informace o
screeningu ziskal na internetovych strankach.

Na rozhodovani o dalSich postupech by se rad podilel. Respondent s partnerkou hovofi

o vysetfenich a moznych vysledcich.

Respondenti ¢. 2

Zena, 23 let, primigravidita/primipara. V 9+6 tydnu gravidity. V rodiné se nevyskytuji
7adné vrozené vyvojové vady.

Pod pojmem screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru si respondentka
predstavuje velmi diikladné vySetfeni pomoci ultrazvuku a krevnich testl, které slouzi
K uréeni rizika vyvojovych vad plodu. Respondentka pfiznava, ze prvné nevédéla, o co
se v tomto screeningu jedna. Potfebné informace dostala od svého gynekologa, ktery ji
vSe podrobné pii prvni navstéveé vysveétlil. Zbytek informaci se docetla na internetovych
strankach a v odbornych ¢lancich. Nazor na screening ma takovy, ze i kdyz neni tento
screening hrazeny zdravotni pojistovnou, za zdravi svého ditéte to stoji. Respondentka
se obava jak vysledkd, tak 1 celého vySetfeni. Sama sobé si dava otazku, co bude délat,
kdyz se zjisti néjakd vyvojova vada?

O screeningu vrozenych vyvojovych vad ve 2. trimestru respondentka slySela a také se
o nich docetla. Respondentka udava, ze screening ve 2. trimestru se tyka tak jako v 1.
trimestru urceni rizika vyvojovych vad plodu. Pfi pozitivnim vysledku screeningu v 1.
trimestru dle respondentky nasleduje odbér plodové vody a nasledné tiitydenni cekéani
na vysledek, toto obdobi vidi jako velmi stresujici. Rozdil mezi screeningem v 1. a 2.
trimestru vidi respondentka v tom, Ze je piesnéjsi.

Respondentka s partnerem o nastavajicich testech a vySetfenich hovoti a o dilezitych

krocich se chté&ji spole¢né rozhodovat.
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Muz, 27 let. V roding€ se Zadné vrozené vyvojové nevyskytuji.

Screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru je vySeteni, které¢ se provadi na
zacatku tchotenstvi a slouzi ke zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad plodu.
Respondent uvedl, ze pro n¢ho samotného je tento screening dilezity k ujiSténi, ze je
plod zdravy. Vysledkli vySetfeni se obava, ale povazuje za dilezité jimi projit.
Informace o screeningu ziskal na internetovych strankdch a odbornych ¢lancich. O
screeningu ve 2. trimestru se docetl také na internetovych strankach. Tento screening ve
2. trimestru se tykd podrobnéjsiho vySetfeni vyvojovych vad. Podle respondenta je tento
screening piesnéj$i nez v 1. trimestru, ale souhlasi s projiti m screeningem v 1.
trimestru, protoZe do 2. trimestru by byla dlouha doba a bylo by to pfili§ stresujici. Pti
pozitivnich vysledcich by se délaly dalsi testy a podle vysledkt by se fesil dalsi postup.

Vsech dulezitych vySettfeni, kterd partnerka podstoupi, by se rad zucastioval a rad by
se podilel na rozhodovani o dulezitych testech. S partnerkou o nastavajicich testech

hovofi.

Respondenti ¢. 3

Zena, 20 let, primigravidita/primipara. V 9+6 tydnu gravidity. V rodiné respondentky
se nevyskytuji zadné vrozené vyvojové vady.

Pod pojmem screening vrozenych vyvojovych vad plodu si respondentka ptedstavuje
orientacni metodu, kterd slouzi k vyhleddvani téhotnych zen se zvySenym rizikem
vrozenych vyvojovych vad. U skupiny téchto t€hotnych Zen je poté doporucovano dalsi
vySetieni, ktera jiz stanovy typ vady. Potfebné informace o screeningu v 1. trimestru
ziskala od svého gynekologa, ktery respondentce odpovédél na vSechny jeji otdzky.
Dal8i potiebné informace se doCetla na internetovych strankach. Na screening
vyvojovych vad v 1. trimestru ma ndzor jasny. Podle respondentky je screening
dilezity, protoze Zena po vysetieni vi, ze je vSe v poradku. Respondentka si mysli, Ze
ani screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru neni stoprocentni a urcité by
podstoupila dalsi vySetfeni. Mysli si také, Ze nikdy neni jisté, Ze se dit€ narodi

s vyvojovou vadou, 1 za piedpokladu, ze vyjdou vysledky pozitivné. Sama respondentka
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byla svédkem, kdy screening vysel pozitivné, a pfesto se narodilo zcela zdravé dité.
Proto si mysli, ze i odbéry a vySetieni se mohou mylit. Vysledkli screeningovych
vySetfeni se respondentka neobava, protoze v jeji rodin€ se zZadné vrozené vyvojové
vady nevyskytuji.

O Screeningu vrozenych vyvojovych vad ve 2. trimestru respondentka slySela. Tento
screening se tyka zjisténi rizika Downova syndromu, Edwardsova syndromu a jinych
vyvojovych vad. Screening v 1. trimestru se dle respondentky od 2. trimestru lisi tim, Ze
v 1. trimestru se nemusi pfijit na vady, které¢ se objevi ve 2. trimestru, a je piesnéjsi.
Respondentka spolu s partnerem o testech hovofi a na krocich souvisejicich s dal§imi

vySetfenimi by se chtéli spole¢né¢ domluvit.

Muz, 20 let. V rodiné se vyskytuji rozstépy patra u sourozenct, jiné vrozené vyvojové
vady V rodiné se nevyskytuji.

Pod pojmem screening vrozenych vyvojovych vad si respondent predstavuje
vySetteni, kterd odhali riziko vyvojovych vad plodu na pocatku téhotenstvi. Informace o
screeningu ziskal na internetovych strankach a v odbornych ¢lancich. Dle
respondentova nazoru je screening dilezity, a to pifedevsim kvili ubezpeceni, Ze je vse
v poradku. Vysledkl se obava, a to zvlaste kvuli vyskytu rozstépu patra v rodiné, proto
je spokojen, Ze je mozné navstivit screening jiz na zacatku t€hotenstvi a nec¢ekat az do 2.
trimestru. Screening vyvojovych vad ve 2. trimestru se podle respondenta zabyva
podrobnéj§im vysetfenim nez v 1. trimestru a slouzi také k odhaleni vyvojovych vad.
Pfi pozitivni screeningu se provadi dalsi vySetfeni, ktera bud’ potvrdi, nebo vyvrati
riziko vyvojové vady.

Respondent povazuje za samoziejmost doprovazet partnerku na dilezitych
vySetfenich. Spolecné s partnerkou o vySetfenich hovofi a chce se podilet na vSech

dalezitych rozhodnutich.
Respondenti ¢. 4

Zena, 30 let, sekundy gravidita/primipara. V 9+5 tydnu t&hotenstvi. Vrozené vyvojové

vady V rodiné se nevyskytuji.
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Pod pojmem screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru si respondentka
predstavi diikladné vySetieni plodu pomoci ultrazvuku a odbéru krve matky. Screening
se provadi na zacatku te¢hotenstvi a slouZzi k zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad
v 1. trimestru. Informace o screeningu cCerpala z minulého téhotenstvi. V tomto
téhotenstvi dostala informace od gynekologa pfi jeho prvni ndvstéveé a na internetovych
strankach. Screening Vv 1. trimestru vnimd jako dulezity, protoze zachyti mozné
vyvojové vady v casné fazi gravidity. Respondentka se obava vysledki 1 v této
gravidité, 1 kdyZ uz vi, jak tento screening probiha.

Se screeningem vrozenych vyvojovych vad ve 2. trimestru se setkala v predchozi

gravidité. Tento screening slouzi k zjiStuje riziko vrozenych vyvojovych vad a provadi
se pomoci odbéru krve ve 2. trimestru a poptipad¢ amniocentéza.
Screening v 1. trimestru se od 2. trimestru lisi tim, Ze ve druhém trimestru neni
provadéno ultrazvukové vySetieni, ale pouze podrobné krevni testy. Pfi pozitivnim
vysledku screeningu se provadeji dalsi vySetfeni, jako je amniocentéza. V prvni
gravidité¢ vysel screening v 1. trimestru pozitivné, dalsi vySetfeni nastésti vyvojovou
vadu nepotvrdila.

Pro respondentku je dulezita podpora manzela pfi vySetfenich a moznost rozhovoru o

téchto vySettenich.

Muz, 33 let. V rodiné byla vrozena vyvojova vada srdce u bratra. Jiné vyvojové vady se
nevyskytuji.

Screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru dle respondenta slouzi ke zjisténi
vyvojovych vad plodu na zacatku tehotenstvi. Informace o screeningu ziskal
Z internetovych stranek. Respondent se velmi obava vysledkll vySetfeni, protoze se
Vv jeho rodiné vyskytuje vyvojova vada srdce a obava se, aby se nevyskytla i u jeho
ditéte. Screening v 1. trimestru povazuje za velmi dilezity, pfedevsim pro uklidnéni, ze
je s plodem vse v poradku a ze je zdravy. Screening vyvojovych vad ve 2. trimestru zna.
Screening v tomto trimestru se dle jeho nazoru provadi pomoci odbéru krve. Screening
ve 2. trimestru je na rozdil od 1. trimestru podrobné&j$i. Pfi pozitivnim screeningu v 1.

trimestru se dale provad¢ji vySetfeni ve 2. trimestru a amniocentéza. Partnerku bude
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doprovazet na vsech dulezitych vysetienich a spolu s partnerkou o vySetfenich hovofi.

ey e

z vysledkil ma 1 tak.
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4.2 Vysledky rozhovori s rodici zpracované do tabulek

Tabulka €. 1 zakladni anamnestické udaje

Na dotaz, v jakém tydnu t€hotenstvi pravé byly, odpovédéla zena 1, ze v 10+0 tydnu
t&hotenstvi. Zena 2 a 3 v 9+6 tydnu tdhotenstvi a Zena 4 v 9+5 tydnu téhotenstvi. Zena
1, 2 a 3 byly poprvé téhotné. Zena 4 byla podruhé t&hotna. V rodiné Zeny 1,2,3 a 4 se
nevyskytuji zddné vrozené vyvojové vady. V rodiné muze 1 a 2 se také nevyskytuji
zadné vrozené vyvojové vady. U muZe 3 a 4 se v rodiné vyskytuji vrozené vyvojové

vady.

Tabulka ¢. 2 Pojem screening vrozenych vyvojovych vad plodu v 1. trimestru

Na otazku, co si piedstavi pod pojmem screening vrozenych vyvojovych vad plodu v 1.

trimestru, odpovédéla zena 1, muz 1, 2, 3 a 4, Ze je to vySetieni na zacatku t€hotenstvi a

slouzi k zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru. Zena 2 odpovédéla, Ze
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toto vySetieni slouzi k zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru a provadi
se pomoci ultrazvuku a odbéru krve matky. Zena 3 uvedla, Ze screening v 1. trimestru
slouZzi k zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad. Na tuto otazku odpovédéla Zena 4, ze
je to vySetfeni na zacatku t€hotenstvi zjist'ujici riziko vyvojovych vad v 1. trimestru a

jedna se o vysetfeni pomoci ultrazvuku a odbéru krve matky.

Tabulka €. 3 Nazor na screening vyvojovych vad v 1. trimestru

Vsichni respondenti uvedli, Ze screening vrozenych vyvojovych vad vidi jako velmi

dilezity predevsim z diivodu jistoty, Ze je s plodem vSe v poradku.

Tabulka ¢. 4 Informace o screeningu v 1. trimestru

Informace o screeningu ziskala Zena 1,2,3 a 4 od svého gynekologa. Na internetovych

strankach ziskali informace zena 2,3,4 a muz 1,2,3 a 4. Muz 2 a 3 Cerpali informace

z odbornych ¢asopisti. Zena 4 a muz 4 Gerpala informace z pfedchoziho téhotenstvi .

Tabulka ¢. 5 Obavy z vysledku screeningovych vysetieni
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Obavy ze screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu v 1. trimestru maji zeny 1, 2 a
4, a muzi 1,23 a 4. Zena 3 nema obavy z vysledkdl screeningovych vysetfeni

vyvojovych vad plodu v 1. trimestru.

Tabulka ¢. 6 Znalost screening vrozenych vyvojovych vad plodu ve 2. trimestru

Vsichni respondenti potvrdili znalost screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu ve

2. trimestru.

Tabulka €. 7 Screening vyvojovych vad ve 2. trimestru

Screening vrozenych vyvojovych vad ve 2. trimestru se tyka dle zen 1, 2 a3, a muze 2

zjisténi rizika vyvojovych vad. Muz 2 a 3 uvedl, Ze screening ve 2. trimestru se tyka
podrobngjsich vysetfeni vyvojovych vad plodu. Zena 4 uvedla, Ze se tento screening

tyka zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad a provadi se pomoci odbéru krve matky.
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Muz 4 odpovédél, Zze tento screening se provadi pomoci odbéru krve, ale presné nevi

proc.

Tabulka ¢. 8 Piredstavy odliSnosti screeningu v 1. a 2. trimestru

Na otazku, jakou maji predstavu o odliSnosti screeningu v 1. a 2. trimestru odpovédéli
zena 1,2 amuz 1, 2, 3 a 4, Ze screening ve 2. trimestru je presnéj$i nez v 1. trimestru.
Zena 3 vidi odlisnost ve screeningu 2. od 1. trimestru vtom, e ve 2. trimestru je
podrobnéj§i a objevi vady pouze ve 2. trimestru. Zena 4 vidi rozdil mezi témito

screeningu v tom, ze ve 2. trimestru se délaji pouze krevni testy.

Tabulka ¢. 9 Postup pii pozitivnim vysledku

Muz 2, 3 a4 a zeny 3 a 4 si mysli, ze pfi pozitivnim vysledku screeningu v 1. trimestru

se provadi dalsi testy. Zena 2, 4 a muz 4 si také mysli, ze pii pozitivnich vysledcich
testll se provadi amniocentéza. Jaky je postup pii pozitivnim vysledku, zena 4 a muz 4

nevi.
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Tabulka ¢. 10 HovoFi o screeningu s partnerem

Vsechny pary o screeningovych vySetfenich spole¢né hovofi.
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5. Diskuze

K problematice piedstavy nastavajicich rodi¢l o screeningu vrozenych vyvojovych
vad v 1. trimestru byly stanoveny dva cile. K témto cilim byly pfifazeny vyzkumné
otazky. Vyzkumné Setfeni bylo provadéno kvalitativnim vyzkumem. Vyzkum byl
provadén pomoci nestandardizovaného rozhovoru. Vyzkumny soubor tvofily ¢tyfi pary,
které neprosly screeningem vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru.

V prvnim paru bylo respondentce 26 let a respondentovi 32. V dobé rozhovoru byla
respondentka v 10+0 tydnu gravidity. V rodin¢ respondenta ani respondentky se
nevyskytuji zadné vrozené vyvojové vady. Druhé respondentce bylo 23 let a
respondentovi 27 let. V dob¢ rozhovoru byla respondentka v 9+6 tydnu gravidity. V ani
jedné rodin€ se nevyskytuji vrozené vyvojové vady. Treti respondentce a respondentovi
bylo 20 let. Respondentka v dobé rozhovoru byla v 9+6 tydnu gravidity. V rodiné
respondentky se nevyskytuji zadné vrozené vyvojové vady. Naopak v roding
respondenta se vyskytuji rozstépy patra. Ctvrté a posledni respondentce bylo 30 let a
respondentovi 33 let. Respondentka byla pifi provadéni rozhovoru v 9+5 tydnu
téhotenstvi. V rodin€ respondentky se nevyskytuji zadné vrozené vyvojové vady.
V rodin¢ respondenta se vyskytla vrozena vyvojova vada srdce (viz Tabulka ¢. 1).

Screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru se sklada z vySetfeni
biochemickych markeri ze séra matky a ultrazvukového vySetieni plodu. Tento
screening se uziva k zjisténi rizika trizomie 21. chromozomu a trizomie 18.
chromozomu (1). Nasledujici vysledky, uvedené nize, se vazi k 1. vyzkumné otazce,
jaké jsou oc¢ekavani od screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu v 1. trimestru. Na
otazku, co si pfedstavi pod pojmem screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru,
odpovédélo pét respondentli, Ze se jednd o vySetfeni na zaCatku gravidity a slouzi
Kk zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad plodu. Jedna respondentka uvedla, Ze se
jedna o zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad plodu. Dalsi respondentka
odpovédéla, ze se jedna o zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad plodu a provadi se
pomoci ultrazvukového vySetieni a odbéru krve matky. Posledni respondentka

odpovédéla, Ze se jednd o vySetfeni na pocatku gravidity, zjistujici rizika vrozenych
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vyvojovych vad v 1. trimestru a provadi se pomoci ultrazvukového vysetieni a odbéru
krve matky (viz Tabulka ¢. 2). U této otazky mé prekvapila informovanost
respondentek, které budou screeningem vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru
poprvé prochazet.

Na otazku, jaky je vaS ndzor na screening vrozenych vyvojovych vad plodu,
odpovéedélo Sest respondenttl, Ze je pro n¢ tento screening velmi dilezity, pfedevsim pro
uklidnéni, ze je s plodem vse v poradku. Jedna respondentka uvedla, Ze je pro ni tento
screening dulezity predevs§im pro uklidnéni, Ze je s plodem vSe v potadku, a chtéla by
ho projit, i kdyz neni hrazen zdravotni pojistovnou. Posledni respondentka uvedla, ze je
dilezity ptredevsim pro uklidnéni, Ze je s plodem vSe v poradku. Respondentka také
udava, ze podle ni neni ani screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru
stoprocentni a urCité by podstoupila dalsi vySetfeni. Také si mysli, Ze nikdy neni jisté,
ze se dité narodi s vyvojovou vadou, i za ptedpokladu, Ze vyjdou vysledky pozitivné
(viz Tabulka ¢. 3). U této otazky mé velmi piekvapila odpovéd’ posledni zminéné
respondentky a také mé ptekvapilo, Ze vSichni respondenti, tedy i muzi, povazuji tento
screening v 1. trimestru za dilezity.

Informace o screeningu vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru ziskaly vSechny zeny
u svého gynekologa. Sedm respondentti ziskalo dalSi informace na internetovych
strankach, tii respondenti ziskali informace v odbornych ¢lancich. Dva respondenti
cerpali informace z pfedchoziho t€¢hotenstvi (viz Tabulka €. 4). Na zac¢atku vyzkumného
Setfeni jsem se domnivala, Ze rodie nemaji dostatek informaci o screeningu v 1.
trimestru. Tato domnénka se mi nepotvrdila a velmi mé piekvapilo, ze si aktivné
vyhledavaji informaci jiz na zacatku téhotenstvi, a to nejenom z internetovych stranek,
ale také vodbornych c¢lancich a také mé prekvapilo, ze gynekologové podavaji
informace o screeningu v 1. trimestru pii prvni navstéve 1ékare.

Ke 2. vyzkumné otazce, zdali maji rodice obavy z vysledkii screeningovych vysetfeni
vrozenych vyvojovych vad plodu v 1. trimestru, se vaZou nasledujici vysledky.
Vysledkli vySetfeni se obavaji 7 respondentti. Dva respondenti se obavaji vysledkl
nejenom v prvnim trimestru, ale i v celém téhotenstvi. Jedna respondentka se obava jak

vysledki, tak i celého vySetfeni. Jeden respondent se obava vysledkd, ale 1 tak povazuje
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dialezité jim projit. Dva respondenti se vysledkli obavaji, predevsim kvili vyskytu
vrozenych vyvojovych vad plodu v rodin€. Jedna respondentka se vysledki neobava,
protoze v jeji rodin€ se nevyskytuji Zadné vrozené vyvojové vady plodu (vit Tabulka ¢.
5). Na zacatku vyzkumného Setfeni jsem se domnivala, Ze rodi¢e se obavaji screeningu
vrozenych vyvojovych vad plodu. Tato domnénka se mi potvrdila. U této otazky mé
ovsem piekvapila odpoveéd’ respondentky, kterd se neobava vysledka screeningu, i kdyz
se V partnerové rodiné vyskytuje vrozena vyvojova vada plodu.

Screeningem vrozenych vyvojovych vad ve 2. trimestru se stanovuje pouze riziko
vrozenych vyvojovych vad a ne samotné onemocnéni. 16. — 18. tyden gravidity je
optimalnim ¢asovym rozmezim na odbéry krevniho vzorku pro toto vysetieni (4). Na
otazku, zda respondenti znaji screening vrozenych vyvojovych vad plodu ve 2.
trimestru, odpovédéli vSichni kladng, Ze znaji. Dle Ctyf respondentil se screening
vrozenych vyvojovych vad plodu ve 2. trimestru tyka zjiSténi rizika vyvojovych vad
plodu. Dva respondenti si mysli, ze se jedna o podrobngjsi vySetfeni vrozenych
vyvojovych vad plodu. Jedna respondentka uvedla, Ze screening slouzi k zjisténi rizika
vrozenych vyvojovych vad plodu a provadi se pomoci odbéru krve matky. Posledni
respondent uvedl, Ze screening ve 2. trimestru se provadi pomoci odbéru krve matky
(viz Tabulka ¢. 6 a 7). U této odpoveédi mé piekvapila odpoveéd’ vSech respondentd, ze
slySely o screeningu vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru.

Dle Sesti respondenttl je screening vrozenych vyvojovych vad plodu ve 2. trimestru
podrobné&jsi nez v 1. trimestru. Jedna respondentka se domniva, ze screening ve 2.
trimestru je podrobnéjsi a piijde se v ném na vady, které se neprojevi v 1. trimestru.
Posledni respondentka si mysli, Ze screening ve 2. trimestru obnasi odbér krve a
pfipadnou amniocentézu (viz Tabulka ¢. 8). U této otazky mé zaujala odpoved
respondentll, Ze je screening ve 2. trimestru podrobné&;jsi, coz neni pravda.

Invazivni metody prenatalni diagnostiky se provadi pii rizikové rodinné, osobni,
porodnické a socialni anamnéze. Dalsi indikaci je patologicky ultrazvukovy nalez ¢i
pozitivita biochemického screeningu (5). Na otazku jakou pfedstavu maji rodice o
dal§im postupu pfi pozitivnim vysledku screeningu, odpovédéli tii respondenti, ze se

provadéji dalsi potiebné testy. Jedna respondentka uvedla, Ze se provadi amniocentéza.
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Dva respondenti uvedli, ze pii pozitivnim screeningu v 1. trimestru se provadéji dalsi
testy a poté popiipadé amniocentéza. Posledni dva respondenti nevi, jaky by byl postup
pfi pozitivnim vysledku screeningu vyvojovych vad v 1. trimestru (viz Tabulka ¢. 9).
Na zacatku vyzkumného Setfeni jsem se domnivala, ze rodiCe na zacatku t€hotenstvi
nemaji predstavu o postupu pii pozitivnim vysledku screeningu vrozenych vyvojovych
vad v 1. trimestru. Tato domnénka se mi potvrdila ¢aste¢né. Dva respondenti nevi, co se
bude dit pfi pozitivnich vysledcich.

Na posledni otazku, zda s partnerem hovofi o screeningovém vySetfeni, vSech osm
respondentli odpovédélo kladné. Respondentky si mysli, ze je dilezit¢, aby se na
dilezitych rozhodnutich podilel i partner a spartnerem o vySetfenich hovofi.
Respondenti by se radi podileli na dilezitych rozhodnutich a o screeningovych
vysSetfenich s partnerkami hovofi (viz Tabulka ¢. 10). U této posledni otdzky mé
piekvapilo, Ze respondenti o vySetfenich hovofi, uz nyni, kdy je tyto vySetfeni teprve
¢ekaji. Také me piekvapilo, ze vSichni respondenti se chtéji na dilezitych rozhodnutich
podilet.

Z kvalitativniho vyzkumného Setfeni vyplynulo, Ze rodice od screeningu vyvojovych
vad plodu v 1. trimestru oCekavaji zjiSténi rizika vrozenych vyvojovych vad v 1.
trimestru. Pro vSechny respondenty i respondentky je tento screening velmi dilezity,
predevsim pro uklidnéni, Ze je vSe v potadku. Také vyplynulo, Ze respondenti maji ze
screeningovych vySetieni vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru obavy. Jedna

respondentka se vysledkl screeningu v 1. trimestru neobava.
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6. Zavér

Tato bakalafskd prace se zabyvala screeningem vrozenych vyvojovych vad v 1.
trimestru - Screeningova vysetfeni v perinatologii, harmonogram prenatalnich vysetieni,
kombinovany test, biochemické a ultrazvukové markery, hodnoceni kombinovaného
testu, integrovany test a invazivni metody prenatalni diagnostiky, role a oSetfovatelska
péce porodni asistentky pfi prenatadlnim screeningu.

V praktické ¢asti byly stanoveny dva cile. Prvnim bylo zjistit o¢ekavani rodi¢t od

screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu v 1. trimestru. Druhym cilem prace bylo
zjistit, zda maji rodi¢e obavy zvysledkli screeningovych vysetieni vrozenych
vyvojovych vad plodu v 1. trimestru. Oba cile byly splnény.
V této bakalaiské praci byly vypracovany dvé vyzkumné otazky. Prvni vyzkumna
otazka - Jaké je oCekavani rodicli od screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu v 1.
trimestru?. Druhd vyzkumna otdzka - Maji rodi¢e obavy z vysledkl screeningovych
vySetieni vrozenych vyvojovych vad plodu v 1. trimestru?

Ke zpracovani vyzkumné ¢asti a zjisténi jmenovanych cili byl pouzit kvalitativni
vyzkum. Vyzkum byl provadén formou nestandardizovaného rozhovoru. Vyzkumnym
souborem byly ¢tyfi pary na zacatku 1. trimestru, které jesté nepro$ly screeningem
vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru.

Z prvni vyzkumné otazky jsem se dozvédéla, ze vSichni respondenti od screeningu
vyvojovych vad plodu v 1. trimestru o¢ekavaji zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad
v 1. trimestru. Pro vSechny respondenty i respondentky je tento screening velmi
dilezity, pfedevS$im pro uklidnéni, Ze je s plodem vSe v potadku. Informace o
screeningu vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru ziskaly vSechny Zeny u svého
gynekologa. Dalsi informace ziskali na internetovych strankach, v odbornych c¢lancich.
Dva respondenti Cerpali informace z ptedchoziho téhotenstvi. Vyzkumna otdzka byla
zodpovézena.

Z druhé vyzkumné otazky jsem se dozvédéla, ze respondenti maji ze screeningovych
vySetieni vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru obavy. Jedna respondentka se

vysledki screeningu v 1. trimestru neobava. Vyzkumna otazka byla zodpovézena.
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Tato bakalafska prace muze poslouzit jako studijni material pro studenty oboru

porodni asistentka a porodni asistentky v nemocnicich.
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Priloha 1 Seznam zkratek

AFP alfa-fetoprotein

hCG choriovy gonadotropin

HBsAg hepatitis B surface antigen — australsky antigen

HIV human immunodeficiency virus

PAPP-A pregnancy associated plasma protein A (t€hotensky plazmaticky
protein A)

uE3 nekonjugovany estriol

uz ultrazvuk

VVV vrozené vyvojové vady



Piiloha 2 Ultrazvukovy snimek nuchalniho projasnéni
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Piiloha 3 Rozhovor s pary

1. Zékladni anamnestické udaje
Kolik je vam let?
-V kolikatém tydnu téhotenstvi se nyni nachazite?
-Po kolikaté jste t€hotna?
-Vyskytuji se ve vasi roding€ vrozené vyvojové vady?
2. Co si predstavujete pod pojmem screening vrozenych vyvojovych vad plodu v 1.
trimestru?
3. Jaky je vas nazor na screening vrozenych vyvojovych vad plodu v 1. trimestru?
4. Kde jste ziskaly informace o screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu v 1.
trimestru?
5. Obavate se vysledkl screeningovych vysetteni vrozenych vyvojovych vad plodu v 1.
trimestru?
6. Znate screening vrozenych vyvojovych vad plodu ve 2. Trimestru? Vite ¢eho se tento
screening se tyka?
7. Mate predstavu, v ¢em se liSi screening vrozenych vyvojovych vad plodu vV prvnim a
druhém trimestru?
8. Mate predstavu o tom, jaky je dalsi postup pfi pozitivnim vysledku screeningu v 1.
trimestru?

9. Hovotite s partnerem o screeningovych vySettenich?



