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ANOTACE

Teoreticka ¢ast se zabyva posunem prenatalni diagnostiky, genetickym poradenstvim, zdsadami
dispenzarni péce ve fyziologickém téhotenstvi, provadénim vseobecného screeningu, UZ
vySetfenimi @ invazivnimi i neinvazivnimi vysetfenimi. Vyzkumna ¢ést se sklada z vyzkumu
kvalitativniho a kvantitativniho. Obsahem vyzkumné ¢asti prace bylo vyzkumné Setfeni formou
polostadardizovaného rozhovoru se dvéma téhotnymi zenami a lékaikou. Kvantitativni vyzkum
probihal s vyuzitim nestandardizovaného dotazniku, vytvotfené¢ho na zaklad¢ vypovédi Zen a
lékarky. Dotaznik mél odhalit, jestli je rozdil v informovanosti prvorodicek a druhorodicek a

jaky je jejich postoj k jednotlivym vySettenim.

KLICOVA SLOVA

Genetické poradenstvi, neinvazivni testovani, prenatdlni diagnostika, prenatalni péce,

prenatalni screening

ANNOTATION

The theoretical part deals with the shift of prenatal diagnosis, genetic counseling, follow up
care principles in physiological pregnancy, the implementation of universal screening,
ultrasound examinations and invasive and non-invasive examinations. The research part
consists of qualitative and quantitative research. The research part of the study was to research
the investigation by semistandarized interview with two pregnant women and doctor.
Quantitative research was conducted with the use of non-standardized questionnaire, created
on interview women and doctors. The questionnaire should reveal whether the difference in

awareness nulliparas and secundiparas and what is their attitude to individual examination.

KEY WORDS

Genetic counseling, noninvasive testing, prenatal care, prenatal diagnosis, prenatal screening.
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UvVoD

Néazev mé diplomové prace zni Genetické poradenstvi v prenatdlni péci. Téma mne

velmi zaujalo, protoze je obdivuhodné, jak jde technologie v prenatalni péc¢i kuptedu.

Prenatalni a perinatalni psychologie je v podstaté novou védeckou disciplinou,
zalozenou na lékarskych a psychologickych vyzkumech, jejimz poslanim je spojovat rozdilné
obory zabyvajici se zakladnimi otazkami zivota a jeho ptekazkami. Duraz se klade pravé na
onen interdisciplinarni charakter, ktery umoznuje setkani nejriznéjSich specializovanych ¢asti
védy, jako jsou naptiklad medicina, psychologie, psychoanalyza, antropologie, lidské etologie,
sociologie, filosofie apod., aby nasly spolecnou fe€ a vytvotily proces vzajemného ovliviiovani.
Prenatélni a perinatalni psychologie a lékaistvi mohou poslouzit i jako ,,psychosomaticky*
model, zdlraziujici neoddélitelnost psychickych a fyzickych procesi v ramci souvislého,
nepretrzité¢ho lidského zivota od jeho Uplného pocatku a zaroven jako model neoddélitelného
vyvoje vSech funkci centrdlntho nervového systému a imunologickych a neuro-
endokrinologickych procesti. Prenatdlni psychologie objevuje a snazi se dokdzat, ze dité

Vv déloze je stejné zivym, citicim a védomym tvorem jako kazdy z nas (Marek, 2010, s. 270).

Od roku 1994 - 2008 se zvysil pocet prenatalné diagnostikovanych pripadid z poctu
387 (rok 1994) na 1269 (rok 2008). Pii zohlednéni riizné porodnosti — v piepoctu na 10 000
zivé narozenych, byl nartst z po¢tu 36 v roce 1994 na 106 za rok 2008. Celkova Cetnost
zavaznych VVV se v minulych 15letech vyznamné nezménila. Snizuje se vyskyt VVV
u narozenych déti a také perinatdlni mortalita o 75 % a to diky prenatdlni diagnostice
a chirurgické péci. Vyskyt chromozomalnich aberaci se zvySuje nepiiznivou demografickou
situaci v CR. Trendem je posun matefstvi do pozdéjsiho véku. Zvysuje se vékova skupina

rodi¢ek nad 35 let (Sipek, Gregor, 2009, s. 18 - 20).

Pocet plodii s vrozenymi vyvojovymi vadami a chromozomalnimi odchylkami zistava
tedy stale stejny. Zdokonaluji se ale screeningové metody a vznikaji pfesnéj$i neinvazivni
metody vysetteni plodu v t€hotenstvi. Diky tomu Zena dostava informaci o mozném narozeni
postizeného ditéte mnohem diive nez v minulosti. Tato informace muze vést K rozhodnuti
0 dals$im pokracovani t¢hotenstvi. Je moZnost ukonceni gravidity nebo nabidnuti dalSich
specializovanych vySetieni v gravidité. Vysledek mize ovlivnit i vedeni porodu, popt. vedeni
porodu na specializovaném pracovisti. DiileZitd je i psychologicka intervence. V jednotlivych
kapitolach bych se rdda vénovala moZnostem invazivni i neinvazivni prenatalni diagnostiky,

moznym komplikacim i informovanosti pacientek o téchto vySettenich.
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CILE PRACE

Diplomova prace se zabyva problematikou informovanosti a postoji téhotnych Zzen v oblasti
prenatalni diagnostiky. Hlavnim cilem diplomové prace je zmapovat problematiku a zjistit

informovanost, ptipadné postoje respondentek
Cile teoretické casti prace:

V teoreticke ¢asti byly jako dil¢i cile stanoveny:

1. Podat stru¢ny ptehled o posunu prenatalni diagnostiky.

2. Podat informace o zasadach dispenzarni péce ve fyziologickém téhotenstvi.
3. Popsat genetické poradenstvi.

4. Zmapovat provadeéni vSeobecného screeningu.

5. Vysvétlit provadéni UZ vySetteni.

6. Vysvétlit invazivni vySetfeni a neinvazivni metody testovani.

7. Popsat psychologii Zen Vv ramci prvotrimestralniho screeningu.

8. Popsat kompetence porodnich asistentek.

Cile empirické ¢asti prace - byly stanoveny dva hlavni cile prace:

1. Zjistit rozdil v informovanosti prvorodi¢ek a druhorodicek o prenatalnim screeningu.

2. Zjistit, jestli t€hotné zeny preferuji invazivni €i neinvazivni vysetieni.

12



. TEORETICKA CAST

1 Posun v prenatalni diagnostice

Prenatalni diagnostika je novodobou, velice rychle se vyvijejici disciplinou. Diive byla
po staleti jedinymi diagnostickymi metodami palpace a auskultace. V poslednich 30 letech
doslo k velkému rozvoji, a to pfedev§im diky objeviim v oblasti reproduk¢ni biologie, aplikaci
nejvyspélejSich technologii, diagnostickych pfistroji a laboratornich metod. Zvysily
se védomosti o vyvijejicim se plodu, které zprostiedkovavaji prenatalni diagnostiku vrozenych
vyvojovych vad (VVV). Vznikl novy obor fetalni medicina, zahrnujici prenatalni diagnostiku
a fetalni terapii (Calda, 2003, s. 6; Roztocil et al., 2008, s. 66).

Vyznam pojmu ,,prenatalni diagnostika“ se v poslednich letech dosti zménil. Diive byla
prenatalni diagnostika synonymem pro cytogeneticke vySetieni. Dnes je Sirokym pojmem prave
diky pokroku v technice. Cilem prenatalni diagnostiky je diagnostikovat veskeré anomalie
na morfologické, strukturalni, funk¢ni ¢i molekularni trovni manifestujici se u plodu nebo

ditéte po narozeni (Calda, 2003, s. 6).

Vysetfovaci metody v porodnictvi mohou potvrdit ¢i vyloucit podezieni na urcitou
nemoc a umoznuji zahajeni u¢inné terapie. Plod se tudiz stdva v déloze pacientem. Diky
pokrokiim existuje moznost stanoveni celého genomu plodu z matefské plasmy, ktera jiz

zdaleka neni utopii (Hajek et al., 2014, s. 99).

Existuje Siroka nabidka prenatalnich vySetfeni pokryvajici celé obdobi gravidity.
Hledaji se postupy ke snizovani mnozstvi invazivnich metod a podavani zadané informace
o stavu plodu uz v nejrangjSich stadiich gravidity. V ptipadé, Ze je provedeni invazivni metody

nezbytné, musi byt splnéna podminka vysoké bezpec¢nosti pro matku i plod (Calda, 2003, s. 6).

Vyhradni postaveni v prenatalni péci piedstavuje UZ diagnostika. Rozvinuly
se ultrazvukem asistované metody, jako je odbér plodové vody, biopsie choria a kordocentéza.
Dal8im pokrokovym odvétvim je preimplantacni cytogenetické vySetieni a DNA diagnostika

v programu IVF (Calda, 2003, s. 6; Roztodil et al., 2008, s. 66).

Invazivni a neinvazivni metody se li$i v mife rizika pro plod a spolehlivosti vysledkd.
Neexistuje stile jedind pouzitelnd metoda prenatdlni diagnostiky, ale jednotlivé metody

a postupy se vzajemné dopliuji (Calda, 2003, s. 6).
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2 Zasady dispenzarni péce ve fyziologickém téhotenstvi

Prenatalni péce se zaméfuje na prevenci komplikaci v gravidité. Je také cilena
na odhaleni téchto komplikaci a umoziuje dispenzarizaci gravidni zeny. Dulezitym tkolem
prenatalni péce je brzké odhaleni rizikovych faktort, které mohou ovlivnit pribeh téhotenstvi,
porod nebo Sestined¢li. Diky v€asné prenatalni pé¢i muzeme graviditu ukonéit, pokud je stav
zeny tak vazny, ze by gravidita ohrozila jeji zdravotni stav ¢i zivot. Prenatalni péce dopomaha
zavCas zahajit terapii onemocnéni t¢hotné, pokud stav neni natolik vazny, aby bylo nutné
graviditu ukoncit. Prenatalni péce umoziiuje také zachytit zacatek onemocnéni ¢i patologickych
stavil komplikujicich téhotenstvi. Dispenzarizace ovSem slouzi k pravidelné kontrole

téhotnych, i kdyz nemaji symptomy zadného onemocnéni (Kudela et al., 2011, s. 233).

Tehotnd Zena by méla poprvé navstivit poradnu do konce 1. trimestru, Ccili
do ukonc¢eného 12. tydne téhotenstvi, idealné vSak mezi 5 - 6 tydnem téhotenstvi (Kudela et al.,
2011, s. 233). V ramci prvniho vySetieni v téhotenské poradné rozhodne Iékai dle anamnézy
a klinického néalezu o mozném riziku a urci, do které kategorie t€hotnd zena spada. Existuji

kategorie — t€hotné s malym, stfednim a s vysokym rizikem (Unzeitig et al., 2012, s. 265).

2.1 Rozdéleni téhotnych Zen na zakladé vySe rizika

Prvni skupinu tvofi t€hotné s malym rizikem, kdy maji zeny nezatizenou anamnézu
a vysledky laboratornich i klinickych vySetieni v pribéhu téhotenstvi jsou fyziologické.
Tehotnym Zenam s malym rizikem je poskytovana dispenzarni péce do 37. tydne téhotenstvi

optimalné 1x mési¢né a od 37. tydne t€hotenstvi do terminu porodu jedenkrat tydné.

T¢hotna Zena mlze dochazet do ambulantni sféry zdravotnického zatfizeni, kde bude
veden porod, ale nejpozdéji do terminu porodu. Pé¢i v ramcei poterminové gravidity v ambulanci
registrujicitho gynekologa lze poskytnout na zakladé jeho dohody se zdravotnickym zafizenim

ustavni péce, kde bude zena rodit (Unzeitig et al., 2012, s. 265).

Druhou skupinu tvoii t€hotné Zeny se stfednim rizikem, kdy maji zatizenou anamnézu
rizikovymi faktory. Jejich vysledky vySetfeni jsou normalni, ale je potieba je opakovat. Toto
téhotenstvi nazyvame rizikové. Interval mezi névstévami se rizni dle aktudlniho vyvoje
zdravotniho stavu Zeny. Pokud se béhem dispenzarni péce objevi vysledky vySetfeni mimo
hranice normy, je pacientka pfevedena do treti skupiny. OSetfujici gynekolog rozhoduje
o rozsahu a frekvenci laboratornich nebo konzilidrnich vySetieni dle charakteru a zavaznosti

rizikového faktoru.
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Do teti skupiny zahrnujeme Zeny s vysokym rizikem, kdy mohou, ale nemusi mit
v anamnéze rizikové faktory. Zeny v této kategorii mivaji patologické, klinické nebo
laboratorni  vysledky definujici konkrétni riziko. Takovou graviditu oznacujeme
za patologickou. Osettujici gynekolog urcuje interval navstév a urcuje rozsah laboratornich

nebo konzilidrnich vySetteni, které jsou individualni (Unzeitig et al., 2012, s. 265).

Rizika na podklad€ neptiznivé porodnické anamnézy mohou byt: pred¢asné ukoncena
minuld gravidita (aborty, prematurity, interrupce); udrzované gravidity (hrozici potrat,
pfedCasny porod); odimrti plodu v téhotenstvi; novorozenci s abnormalni véhou; porod
ukonceny operativne; morbidita narozeného ditéte; l€¢ena neplodnost; poruchy menstruacniho

cyklu a operace na déloze.

Rizikové faktory vzniklé v pribéhu gravidity mohou byt: krvaceni, pfedcasna porodni
¢innost, inkompetence délozniho hrdla, nepfimé zndmky vyvojovych vad, febrilni stavy,
glykosurie, symptomy preeklampsie, nepravidelné polohy plodu, vicecetnd gravidita, IVF
s naslednym vicecetnym té€hotenstvim ¢i v kombinaci s riznymi rizikovymi faktory (Kudela et

al., 2011, s. 233 - 234).

2.2 Pravidelna vySetieni

Pravidelna vysetieni se provadi pii kazdé navstéve v prenatalni poradné. K pravidelnym
vySetienim patii podrobny sbér a doplnéni anamnestickych udaji ve spolupraci lIékare a porodni
asistentky. Zjist'uji subjektivni obtize a stesky gravidnich Zen. Pfi kazdé prohlidce 1ékaf provadi

revizi znamych rizik a zhodnoceni novych.

Porodni asistentka patra po otocich (ortostatickych, generalizovanych) a varixech
na dolnich koncetinach. Krevni tlak méfi vZdy na stejné pazi a ve stejné pozici, pro dosazeni
pfesného srovnani s vychozi hodnotou. Sleduje vahovy pfirtistek, nizkd hmotnost miZze
znamenat pfed¢asny porod ¢i novorozence s podvahou aj. Naopak rychly ptirtstek predikuje
t€hotenskou hypertenzi. Kontroluje vyzivu, zda kalorickd hodnota podavané stravy
je pfimétend a obsahuje-li specifické Ziviny. VySetifuje moc¢ na proteiny, glukoézu a ketolatky.
Urcuje pH mo¢i. Méfi vysku fundu délozniho, kdy zjist'uje, zda plod roste dle ocekavani a zda
objem plodové vody je odpovidajici. Provadi zevni palpa¢ni vySetteni, kdy pohmatem v biisni
oblasti zjistuje ulozeni plodu v déloze. Od 24. tydne téhotenstvi se detekuji znamky vitality
plodu (méfi se srdecni frekvence plodu, sleduje se rust plodu a registruji se pohyby plodu).

V ranné fazi gravidity se zjistuje srdecni frekvence Dopplerovym pfistrojem, pozdéji
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se posloucha stetoskopem. Srde¢ni akci plodu je mozné sledovat jiz v 8. tydnu téhotenstvi UZ

vySetifenim.

V prubéhu prenatalni péce se provadi bimanualni vaginalni vySetfeni s uréenim cervix
skore pro kontrolu hrdla délozniho. Znamky rozsifeného dolniho délozniho segmentu,
zkraceného Cipku nebo otevieného hrdla mohou byt podezienim na hrozici potrat nebo
pred&asny porod (Cech, 2014, s. 85; Kudela et al., 2011, 234; Leifer, 2004, s. 56 - 58; Rozto¢il,
2008, s. 58; Unzeitig et al., 2012, s. 265).

2.3 Nepravidelna vySetieni

Pfi prvni navstéveé prenatalni poradny je odebrana tiplna osobni anamnéza a provedeno
komplexni prenatdlni vySetieni. Porodni asistentka zjiStuje pocate¢ni hmotnost Zeny, stav
vyzivy a aktualni problémy. Vystavuje té€hotensky prikazk a ve spolupraci s Iékaiem
podava podrobné informace. Provadi pelvimetrii, ktera ma za ukol odhalit velikost,
piimétenost, stav panve a reprodukcnich organt. Lékatr palpacné vySetiuje prsa, provadi

kolposkopii s odbérem onkologické cytologie.

Porodni asistentka stanovuje znamky gravidity. Pocita ptedpokladany termin porodu.
V ramci prvni prohlidky stanovuje miru rizikovosti, ptfi dalSich prohlidkach se upfesnuje

(Kudela et al., 2011, s. 234 — 235; Leifer, 2004, s. 56 - 58).

Nabizi se moznost provést té¢hotné zené screening nejCastéjSich morfologickych
a chromozomalnich vrozenych vyvojovych vad plodu. Pacientce by méla byt poskytnuta
informace o metodach screeningu, poskytovatelich, véetné formy placeni. Upfednostiiovan

by mél byt kombinovany - biochemicky a ultrazvukovy screening v |. trimestru gravidity.

Na zaklad€¢ vyhodnoceni vysledku vySetfeni muze lékat indikovat invazivni metody
prenatdlni diagnostiky. VySetfeni, které v této kapitole nejsou uvedeny, piekracuji ramec

dispenzarni péce ve fyziologickém téhotenstvi (Unzeitig et al., 2012, s. 266).

Laboratorni vySetfeni provadi porodni asistentka jiz bé€hem prvniho vySetieni
do 14. tydne gravidity. Stanovuje se krevni skupina ABO spolu s RhD faktorem. Provadi
se screening nepravidelnych antierytrocytarnich protilatek. T€hotnym zenam do 14. tydne
se mefi glykémie na lacno. Provadi se sérologické vySetieni HIV, HBsAg a protilatek proti
syfilis, stanovuje se hematokrit a pocet erytrocytl, leukocytll véetné trombocyti a hladiny

hemoglobinu. V indikovanych ptipadech se provadi sérologické vySetieni na infekce TORCH
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(toxoplazmoza, rubeola, cytomegalovirus, herpes simplex) (Kudela et al., 2011, s. 234 — 235;
Leifer, 2004, s. 56 - 58).

Béhem druhého laboratorniho vysetieni, provadéného v rozmezi stafi gravidity
27+1 - 32+0 se opakované provadi kompletni krevni obraz. Pouze vybérové se u rizikovych
zen provadi znova sérologické vysetfeni na HIV, HBsAg a protilatek proti syfilis (Unzeitig

et al., 2012, s. 266).

Ultrazvukové vySetieni Iékat provadi zpravidla tfifazoveé béhem téhotenstvi. VStupni
UZ by mélo byt provedeno pted 13 + 6. tydnem tchotenstvi. Soucasti vySetfeni je stanoveni
gestaéniho stafi; viability; poctu plodd, u vicecetného téhotenstvi chorionicita/amnionicita
a detekce hrubych fetalnich anomalii. Mezi 11. — 13 + 6. tydnem gravidity se také stanovuje
riziko Downova syndromu, tzv. kombinovany ¢i kontingenci test. V ramci tohoto testu se méfi
nuchalni translucence (NT), ktera pfedstavuje nahromadéni tekutiny pod kazi krku plodu

(Calda, Brestak, 2012, s. 22 - 23; Hynek et al., 2014, s. 83; Lubusky et al., 2013, s. 134 — 135).

Druhy UZ se provadi mezi 20. - 22. tydnem t€hotenstvi, kdy je cilem potvrdit datovani
gravidity u plodi, které jiz byly vySetieny UZ nebo stanovit u téch, které dosud vysetfeny

nebyly. Dale je tieba vyloucit zjevné strukturdlni anomalie.

Dalsi UZ se provadi mezi 30. - 32. tydnem téhotenstvi. Jestlize je jakékoliv podezieni
na VVV, odesila se t¢hotna Zena na vysetfeni genetické (vice informaci v kapitole Ultrazvukova
vySetieni v t€hotenstvi) (Calda, Biest'ak, 2012, s. 22 - 23; Lubusky et al., 2013, s. 134 - 135;
Unzeitig et al., 2012, s. 266).

V obdobi mezi 24+0 — 28+0 tydnem gravidity u téhotnych Zen s rizikem vzniku
a pfi podezieni na téhotenskou cukrovku provadi v diabetologické poradné oralni gluk6zo-

tolerancni test. Hodnoti se hladina glykémie na la¢no, poté do hodiny a znovu do dvou hodin

po podani 75 g glukézy v 300 ml vody (Cech, 2014, s. 171 - 172).

Profylaxe RhD aloimunizace u RhD negativnich Zen by méla byt zajisténa v obdobi
mezi 27+1 — 28+0 tydnem gravidity. K mateiské aloimunizaci dochazi senzibilizaci imunitniho
systému té€hotné Zeny cizimi erytrocytarnimi povrchovymi antigeny, které navodi tvorbu
protilatek. Profylaxi anti-D imunoglobulinem dochazi k poklesu vyskytu aloimunizace.
Aloimunizaci jsou ohrozeny vsechny RhD negativni gravidni Zeny. Proto by kazda méla mit
vySettenu krevni skupinu v systému ABO, Rh a screening protilatek mezi 10. - 16. tydnem
téhotenstvi. Kandidatkami na RhD profylaxi v prubéhu téhotenstvi jsou t€hotné, u nichz nejsou

dosud vytvofeny anti-D protilatky. Indikace v prvnim trimestru jsou - umélé ukonceni
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téhotenstvi, samovolny potrat s instrumentalni revizi dutiny délozni, operace mimodélozniho
téhotenstvi, biopsie choria z genetické indikace a evakuace molarni gravidity. Indikace
ve 2. a 3. trimestru jsou - amniocentéza, kordocentéza, jiné invazivni vykony prenatalni
diagnostiky a fetalni terapie, indukovany potrat, intrauterinni umrti plodu, pokus o zevni obrat
konce panevniho, bfiSni poranéni a porodnické krvaceni. Antepartdlni profylaxe se podava
ve 28. tydnu a také pii porodu RhD pozitivniho plodu (Calda, 2009, s. 55-60; Lubusky, 2010,
s. 323).

V obdobi mezi 35+0 — 38+0 tydnem gravidity se provadi mikrobialni kultivaci z dolni
tretiny pochvy ke stanoveni pfitomnosti bakterialniho kmene Streptococcus agalactiae.
V ptipad¢é pozitivniho nalezu, je nutno rodi¢ce podat peripartalné intravendzné antibiotika,

aby se zabranilo vzniku ¢asné neonatalni sepse u novorozence (Cech et al., 2014, s. 171 -172).

Od 38. tydne tchotenstvi se kardiotokografickym vySetienim urcuje fetélni
hemodynamika v optimalnim klidovém stavu téhotné. Provadi se v polosedé nebo na boku.
CTG se méti 1x tydné od 38. tydne, po terminu porodu 1x za dva dny (Unzeitig et al., 2012,
S. 266).
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3 Genetické poradentstvi

Genetické poradenstvi je nedilnou soucasti klinické genetiky. Klinickd genetika
se zabyva diagnostikou, prognostikou a prevenci genetickych chorob a vrozenych vad.
Geneticka péce se vztahuje na vySetfovanou osobu, ale i celou jeho rodinu. Cilem je odhaleni
etiologie poruchy. Odhalenim pfesné diagnozy mizeme urcit typ dédicnosti, vytipovat rizikové
¢leny rodiny, provadét prenatalni diagnostiku a navrhnout preventivni i lé¢ebnou medicinskou

strategii (Mafikova et al., 2013, s. 5-9).

Geneticka konzultace v téhotenstvi se provadi na doporuceni registrujiciho gynekologa
pfi suspektni anamnéze, pii zvyseném riziku dle vysledku standardniho screeningového testu,
V navaznosti na terapii sterility, pfi patologickém nebo suspektnim UZ nalezu v pribéhu
gravidity pii standardnim UZ vySetfeni. Genetickou konzultaci mlze podstoupit 1 Zena
na vlastni ptani (star$i Zena, té¢hotenstvi po umélém oplodnéni, rodinnd anamnéza, pti plisobeni

nezadoucich exogennich vlivil) (Santavy et al., 2014, s. 19 - 22).

3.1 Hlavni principy genetického poradenstvi

Genetické poradenstvi provadéji specialné vyskoleni 1ékafi v genetice i v komunikaci
S pacienty a jejich rodinami. Zakladnim pfedpokladem pro genetické poradenstvi je spoluprace
odbornikii v jednotlivych disciplinach lékaiské genetiky a interdisciplinarni spoluprace
s klinickymi obory v prenatalni diagnostice, hlavné s gynekologii a porodnictvim (Hajek, 2000,
s. 20 - 29).

Genetické poradenstvi musi byt nedirektivni, to znamenad, ze osobni minéni lékatfe nema
ovlivnit podavané informace, ¢i vyvijet natlak na rozhodovani vysetfované pacientky. MoZznosti
feSeni tykajici se genetického testovani, prenatalni diagnostiky, ukonceni t€hotenstvi mize
pacientka odmitnout. Pacientka vSak musi dat informovany souhlas v ramci vySetfovani. Neni
vSak nucena informovat o moZzném genetickém riziku dal$i ¢leny rodiny, kteti mohou byt také

postizeni. Mélo by byt respektovano soukromi pacientky (Matikova et al., 2013, s. 5 - 9).
Zajisténi presné diagndzy je nutnou podminkou stanoveni vySe genetického rizika.
Pokud se jiz ¢astéji vyskytl potrat u rodiny, provadéji se chromozomalni vySetieni obou rodici
véetné vysetfeni mutaci genil pro trombofilii (Hajek, 2000, s. 20 - 29).
Béhem genetickych konzultaci se 1€kafi potykaji s mnoha etickymi, psychologickymi
i psychosocialnimi dilematy a problémy, tykajicimi se reprodukce nebo i seznamenim

S nepfiznivou klinickou progndézou. Posuzuje se zdvaznost nemoci, moznost efektivniho
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postnatalniho ovlivnéni defektu, odhad zlepSeni terapeutickych moznosti, poptipadé¢ ukonceni
téhotenstvi u plodl postizenych chorobami s manifestaci v pozdé€jsim veku. Lékati si proto
Casto pokladaji otazku, zda smi vSe, co jiz umi. Rodiny ale pfevazné hodnoti kladng, Ze jim Ize
nabidnout vice preventivnich feSeni pro jejich rozhodnuti na zaklad¢ individualnich priorit,
jakozto religidznich, socialnich ohledd, ale i nové zalozenych manzelstvi (Pritchard et al., 2007,

5. 135 - 136).
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4  Provadéni vSeobecného prenatalniho screeningu vrozenych
vyvojovych vad

Lékarsky screening vyhledava jednotlivce s vyznamnym rizikem ur¢ité morbidity jesté
pred jejich klinickou manifestaci. Vyhledavaci test, ktery ukazuje pozitivni vysledek, by mél
diagnostickych vySetieni €1 preventivnich opatieni. Vyhledavaci test se nabizi vSem osobam,
které nemaji divod vyhledat 1€katskou péci. FaleSna pozitivita screeningového systému ma byt
mensi nez 4 % a citlivost by méla byt nad 90 % (Cech et al., 2014, s. 100; Santavy etal., 2014,
s. 19).

Kazda gravidni Zena ma prdvo na podrobnou informovanost o vSech moZnostech
provadéni vyhledavani VVV bez ohledu na zpisob placeni, o vytéznosti a rizicich a jejich
dosazitelnosti v mist& bydli§té. Zena by také méla byt informovana, na kterém pracovisti jsou
testy hrazeny pojistovnami nebo kde a které ji mohou byt provedeny na vlastni pfani za pfimou

tihradu (Santavy et al., 2014, s. 19).

Metody provadéni screeningovych testli ma v kompetenci registrujici gynekolog, ktery
muze Cast vySetfeni provadét sam (pokud spliiuje podminky stanovené standardy), nebo
t¢hotnou Zenu posila do spolupracujicich pracovist prenatalniho  screeningu.

Screeningovy program VVV lze uskutecnit v 10. tydnu gravidity, kdy se miize provést
odbér krve na vySetfeni biochemickych markertt kombinovaného testu (PAPP-A, free -hCG).
Idedlni je 11. - 14. tyden téhotenstvi pro provedeni UZ vySetteni v ramci kombinovaného testu.
Pro biochemicky screening ve 2. trimestru je idedlni vySetfeni provadét v 15. — 17. tydnu

te¢hotenstvi (Santavy et al., 2014, s, 20; Cech, 2014, s. 103).

4.1 Programy prenatalniho screeningu vrozenych vyvojovych vad

Vyhledavaci test v prvnim trimestru tzv. kombinovany test — kombinuje se UZ
vySetieni se stanovenim biochemickych markerti v séru gravidni Zeny. Testem lze definovat
riziko Castych trisomii (chromosomu 21, 18, 13). Kombinovany test miize piedpovidat riziko
porodnickych komplikaci (spontanni potrat, IUGR, cukrovku, preeklampsii a placentopatii).
Pokud jsou splnény vSechny odborné pozadavky, pak kombinovany test ma vysokou

efektivnost.

Sekven¢ni integrovany test je vyhleddvaci systém, kdy jsou gravidni Zeny

S vyznamnym rizikem v Kombinovaném testu urychlen¢ konzultovany a gravidni zeny S niz§im
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rizikem pokracuji v bézném screeningu ve 2. trimestu, ¢imz je triple test s ucelenim vysledka
obou testii. Sekvenéni integrovany test poskytuje odhad rizik u gravidit s méné vyraznymi,
ale stabiln¢ riznymi zménami nezavislych markerti aneuploidii a jinych VVV v prvnim a také
ve druhém trimestru. Diky integrovanému testu je mozné urcit presné staii téhotenstvi
a diagnostikovat vicecetné téhotenstvi. Sekvencni test ma na nékterych pracovistich lepsi
pomér mezi faleSnou pozitivitou a senzitivitou nez kombinovany test. Tento test umoziuje

také sled vysledk z prvniho i1 druhého trimestru na pracovisti prenatalniho screeningu.

Sérum integrovany test znamena spole¢né hodnoceni jenom biochemickych markeri
prvniho a druhého trimestru. Pouziva se, pokud neni mozné provést UZ vySetieni v 1. trimestru

(Santavy et al., 2014, s. 19 - 20; Cech, 2014, s. 103).

4.2 Indikace a markery prenatalnich screeningovych programi

Markery mohou znacit vySsi riziko postizeni embrya nebo plodu, at’ uz téZkymi
chromozomalné podminénymi VVV, tak 1 jinymi zavaznymi poruchami prenatalniho vyvoje
plodu. Abnormalni hodnoty Alfa-fetoproteinu (AFP) znaci, Zze jde o rizikové téhotenstvi
vzhledem k chromozomalné¢ podminénym VVV. Poukazuje také na poruchy metabolismu
plodu a poruchy vyvoje placenty. Pokud dojde ke snizeni tvorby téhotenského plasmatického
proteinu A (PAPP-A), mize jit o mozny vyskyt Downova syndromu. Lidsky choriovy
chromozomaln¢ podminénych vad 1 jinych zavaznych poruch vyvoje téhotenstvi.
Nekonjugovany estriol (LE3) je jedinou znamkou abnormalniho vyvoje plodu, odrazejici
metabolickou aktivitu fetoplacentarni jednotky (BeloSovicova, Calda, 2013, s. 39; Hajek et al.,
2000, s. 41 - 46; Nicolaides, 2004, s. 45).

Kombinovany test je zdkladnim prenatalnim vyhleddvacim testem. Markery tohoto
testu jsou: vék, hmotnost, PAPP-A, freep-hCG, UZ datace te€hotenstvi diky temeno-kostréni
délce (CRL) a hodnota NT - nuchalni translucence. Nové objevenym biochemickym markerem

kombinovaného testu je PIGF — placentarni riistovy faktor (Santavy et al., 2014, s. 20).

Kontingen¢ni test se povazuje za postup, pii kterém jsou tzv. nové markery (NB, TR,
DV) pouzity jen u plodu s urcitou stanovenou vyskou rizika. Provadi se v prvnim trimestru pfi
ptitomnosti hrani¢niho rizika v Kombinovaném testu spolecné s vyhodnocenim UZ markert,
a to béhem stejného sezeni. Na UZ se hodnoti pfitomnost a rozméry nosni kosti (NB),
dopplerometrické vySetfeni tokt v ductus venosus (DV) a provadi se prukaz vyznamné
trikuspidalni regurgitace (TR) (Belosovitova, Calda, 2013, s. 33; Santavy et al., 2014, s. 20).
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Sekven¢ni integrovany test, jehoz soucasti je kombinovany test a triple test
ve 2. trimestru. Je nutna okamzitd konzultace pFi vyskytu pozitivnich vysledki
v kombinovaném testu. Ostatni gravidni Zeny pokrac¢uji do 2. trimestru k vykonani triple testu:

AFP, T-hCG a uE3. Vyhodnoceni probiha spole¢né po provedeni vSech vysetieni.

Sérum integrovany test (PAPP-A, AFP, nE3, free p-hCG /T-hCG) — toto vysetieni

je vhodné, pokud neni dosazitelné validni UZ vysetieni v 1. trimestru gravidity.

Samostatné triple test (hCG, AFP, nE3) se provadi t¢hotnym ve druhém trimestru, pfi
pozdnim zachytu téhotenstvi nebo pii lokalni nedostupnosti vysetieni v 1. trimestru t€hotenstvi.

Také tehdy, kdyz si t€hotna screening I. trimestru nechce zaplatit.

PIGF je novym biochemickym markerem. Je dal§im zpiesnénim kombinovaného testu
V prvnim trimestru t€hotenstvi. Vyuziva se ke screeningu Downova syndromu. Diky tomuto
biomarkeru Ize zvysit pfesnost kombinovaného testu o 6 %. Cirkulujici hladiny mohou rozlisit
fyziologické t€hotenstvi od preeklampsie, zlepSuji tak diagnostické moznosti. ZvySené hodnoty
tohoto markeru mohou byt také zjiStény u zen s kardiovaskularnim onemocnénim

(Belosovicova, Calda, 2013, s. 35; Stejskal, 2014, s. 1-2).
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5 Ultrazvukova vySetieni v téhotenstvi

Ultrazvukova vySetfeni jsou zdkladnim prvkem prenatalni péce. Rozsah ultrazvukové
diagnostiky je rozdélen do vice Urovni. Prvni Grovein by méla byt hrazena ze zdravotniho

pojisténi a je pro celou $kalu populace dostupna (Calda et al., 2012, s. 22).

UZ diagnostika plodu zprostiedkovava odhaleni rozliénych patologii u plodu
a predpovida moznost nékterych komplikaci matky 1 plodu. Jadrem pozornosti UZ odbornikii
jsou vrozené defekty s velkym poctem vyskytu, pfedstavujici postizeni €1 piimo zvySujici
poporodni nemocnost a umrtnost. Do této skupiny patii chromozomalni aneuploidie, poruchy

uzavéru neuralni trubice (NTD) a srde¢ni vady (Polak et al., 2014, s. 79).

V nynéjsi dobé je UZ diagnostika, hlavné v prvnim trimestru mezi gravidnimi Zenami
velice oblibenou metodou screeningu chromozomalnich vad. Predpoklada se, Ze i do budoucna

vvvvvv

vySetieni nebude pravdépodobné ani v budoucnu piekonan (Frisova, 2014, s. 12).

5.1 UZ vySetieni plodu a screening v prvnim trimestru

UZ vysetteni plodu v I. trimestru naléza stale vétsi uplatnéni. BEhem vstupniho UZ
vySetieni se zkouma biometrie plodu se stanovenim gesta¢niho staii (CRL v mm), vitalita,
detekce hrubych fetdlnich anomalii, pocet plodi a u viceCetného téhotenstvi

chorionicita/amnionicita (Calda, Bfestak, 2012, s. 22).

Ke konci prvniho trimestru Ize diagnostikovat mnoho malformaci u plodu, urcit riziko
fetalni aneuploidie nebo téhotenské komplikace, které se mohou projevit az na konci
téhotenstvi. K ur€eni moznosti rizika se vyuZzivaji anamnestick¢ tdaje, vySetfeni plodu,
déloznich cév a matefské sérum. Diky zpiesnéni screeningovych postupd v I. trimestru

se zlepSilo odhaleni VVV a snizila se fale$na pozitivita (Calda et al., 2010, s. 92 - 93).

5.2 Ultrazvuk ve druhém trimestru (18. - 22. tyden téhotenstvi)

Jednim z nejzasadnéjSich vysetteni v pribéhu téhotenstvi je UZ v druhém trimestru.
Fetus dosahuje v tomto obdobi asi 20 cm od hlavy k paté. Spravné provedeni zavisi na faktorech
ekonomickych, odbornych a organiza¢nich. Miize se stét, Ze je nalezen odliSny pocet ploda,
nez jaky byl stanoven v |. trimestru. Pocet plodi Ize vétSinou spolehlivé stanovit az po 10. tydnu
téhotenstvi. Jestlize je prokazano vicecetné t€hotenstvi, je nutno zkontrolovat, zda je nalezeny

pocet plodl findlni. Vitalita plodu je sledovana pravidelnou kontrolou srde¢ni akce.
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Pravideln¢ se urcuje biparietdlni pramér (BPD), obvod hlavy (HC) a trupu (AC)
a délku femuru (FL). Mé&fi se také rozmér mozecku (TCD), predniho rohu postrannich komor
(Va) a cisterny magny (CM). Provadi se korekce gestacniho stati podle UZ a je ur¢en kone¢ny

termin porodu.

Provadi se analyza pohybu plodu. Plynulé koordinované pohyby koncetin, hlavy, cucani
prstu, polykani a dychaci pohyby jsou povazovany za fyziologické. Je nutno odlisit od vyskytu

rychlych, kiecovitych nebo nekoordinovanych pohybii koncetin anebo naprosté nehybnosti.

Lokalizuje se a hodnoti placenta. VétSinou je lokalizovana ve fundu, na zadni nebo
pfedni sténé de€lozni. Zkouma se umisténi placenty, symetri¢nost nasedani vzhledem
k déloznim hranam, zasahovani do DDS a pfipadny vztah k vnitini brance déloZni. Je sledovana

velikost placenty, tvar a struktury.

Mnozstvi plodové vody se vétSinou méfi odhadem. Kolem plodu je pfi normalnim
mnozstvi plodové vody dostatek prostoru pro jeho ptirozenou pohybovou aktivitu. Pokud
je mnozstvi plodové vody vétsi, ze by se vesel jesté jeden plod ke stadvajicimu plodu, pak se
jedna o polyhydramnion. V ptipadé omezeni plodu v pohybech a pti vyskytu malého mnoZstvi
plodové vody mezi plodem a sténou délozni, se jedna o oligohydramnion. Pokud zcela chybi

voda mezi plodem a sténou délozni, mluvime o anhydramnionu.

Vysettuje se délka délozniho hrdla. Vysetteni se provadi vagindlni sondou. Posuzuje se
dé¢lka a tvar. Podle délky a tvaru hrdla délozniho lze posoudit mozné riziko prematurity (Calda

et al., 2010, s. 127 - 129).

5.3 Ultrazvuk ve tiretim trimestru (30. - 32. tyden téhotenstvi)

Stanovuje se pocet plodl; vitalita; diagnostikuji se VVV plodu, které maji vztah
k odpovidajici postnatalni pé¢i o novorozence a mohou ovlivnit porodnicky management (CNS,
ledviny, srdce). Dulezité je vyhledat nemoci mozno 1é¢itelnych v déloze (Calda et al., 2010,
s. 130 — 133; Calda, Biestak, 2012, s. 23).

Posuzuje se proporciondlni riist plodu a odhad hmotnosti. Pokud je zjisténa makrosomie
plodu, je tfeba pomyslet na gesta¢ni diabetes a provést glukézovy toleran¢ni test. Pokud
je diagnostikovana rustova retardace plodu, je tfeba odlisit geneticky mensi plod od plodu
S pravou hypotrofizaci pfi placentdrni nedostatecnosti. Funkce fetoplacentarni jednotky
se posuzuje spolehlivé pomoci dopplerovského vySetfeni umbilikalni artérie, vény, ductus

venosus a arterie cerebri media. Popisuji se placentarni a pupecnikové patologie. Je sledovano
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ulozeni, velikost, tloustka a morfologie placenty. Pozornost je vénovana placenté zasahujici

do dolniho d€lozniho segmentu a je disledné popisovan jeji vztah k vnitini brance.

Snizeni i zvySené mnozstvi plodové vody mize provazet nékteré VVV plodu
(uropoetického a gastrointestindlniho traktu). Nékdy muze byt pfi¢ina zvySeného mnozstvi
plodové vody neznama. Pokud je pfitomné snizené mnozstvi, patra se po predc¢asném odtoku
plodové vody. Zjistuje se ulozeni plodu pted porodem. UZ je i pomickou pro obrat plodu

zevnimi hmaty (Calda et al., 2010, s. 135 - 139).
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6 Invazivni vySetieni

Nejcast¢jsimi invazivnimi vykony jsou odbér plodové vody, odbér vzorku choria
a punkce pupecniku. V obdobi mezi 10. - 14. tydnem gravidity se nejcastéji provadi odber
vzorku choria (chorionic villus sampling — CVS). Odbér plodové vody (amniocentéza — AMC)
se Casto provadi po 15. tydnu téhotenstvi, placentocentéza — pozdni CVS (obdoba biopsie
choria) ve 2. trimestru a kordocentéza se provadi po 18. tydnu gravidity. Kazda invazivni
metoda se rlizni mirou rizika pro plod a spolehlivosti vysledku. Invazivni metody jsou vétSinou
indikovany genetikem na zékladé¢ anamnézy ¢i z divodu abnormalniho UZ nalezu u plodu.
Nejcastéjsi indikaci je vSak pozitivni biochemicky screening chromozomalnich aberaci

ve 2. trimestru (Calda et al., 2010, s. 320).

Hlavnim nedostatkem u karyotypizace z odbéru plodové vody je nutnost kultivace
bunék, ktera trva 10 1 vice dni. CVS ma vyhodu v tom, Ze jsou vysledky k dispozici diive nez
u aminocentézy. Vzorek je ale téZ§i ziskat touto metodou neZ u amniocentézy. Riziko ztraty
gravidity je u odbéru plodové vody stejné jako u CVS 1 ze 100-200 odbéru. Doposud neni
zjisténo, pro€ ke ztratdm dochazi, proto i prevence je prozatim nemozna. Ke ztraté plodu mtize
dojit do 2-3 tydnd po vykonu, ale pfevazna Cast ztrat byva béhem prvnich dvou dni. Proto
se invazivni vykony nemohou provést kazdé téhotné zené. Po kodrodcentéze miize mimo jiné
dojit k bradykardii u plodu, ke zvySené drazdivosti délohy a k chorioamniitidé (Calda et al.,
2010, s. 322).

6.1 Efektivita invazivni prenatilni diagnostiky v Ceské republice v obdobi
1994-2008

Prenatalni diagnostika zavaznych strukturdlnich VVV a chromozomalnich aberaci
je v tomto obdobi v CR na vysoké tirovni. Zvysuje se u nas podil prvotrimestralni diagnostiky
hlavné pro chromozomalni aberace, ale také pro zdvazné strukturalni VVV. Diky tomu stoupa
efektivita prenatalni diagnostiky chromozomalnich aberaci, zvySuje se procento zachycenych
vad a snizuje se podil provedenych vykonil invazivni prenatalni diagnostiky. Narusta procento
CVS ze vSech provedenych vykonll invazivni prenatalni diagnostiky. Klesa tyden t€hotenstvi
pfi zachytu chromozomalnich aberaci a zachyt se jevi efektivnéjsi z CVS, nez z AMC.
Ovlivnitelnou slozkou uspésnosti prenatalni diagnostiky je nabidka a volba prenatalnich
screeningovych testil v jednotlivych krajich CR. Slozku, kterou se neda ovlivnit je rozdil
ve veékové skladbé rodicek a procento vysSich vékovych skupin a jiné biosocidlni
a demografické zalezitosti (Gregor, Sipek, 2009, s. 28).
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7 Neinvazivni metody prenatalniho testovani

Od konce roku 2011 se rozviji novd metoda Nelnvazivniho Prenatalniho Testovani
(NIPT) nebo Screeningu (NIPS). Metody NIPT piedstavuji absolutni vrchol technologickych
moznosti pti kombinaci nynéjSich védeckych poznatki, nejnovéjsich sekvenacnich technologii

a pristupu bioinformatiky (Calda, 2014. s. 15; Korabe¢na, 2012, s. 114).

Dulezitou soucasti a podstatou tohoto typu testovani je stanoveni tzv. fetalni frakce, tedy
zastoupeni mnozstvi genetické informace plodu v krvi matky, uz od ukonceného 10. tydne
gravidity. Fragmenty volné fetalni DNA se mohou detekovat v krevnim ob&éhu matky jiz
od 4. tydne gravidity (Calda, 2014. s. 15; Loucky et al., 2014, s. 11; Loucky, Zemanek, 2012,
s. 99).

NIPT ma vyrazné lepsi vysledky, nez obvykly a dosud uzivany typ screeningu. M4 také
99 % senzitivitu stanoveni rizika trisomie 21 a trisomie 18 a 13 s podobn¢ vysokou senzitivitou.
Dokaze také stanovit pohlavi plodu se stejné¢ vysokou senzitivitou. Pouze NIPT dokaze
identifikovat uvedené aneuploidie u vice¢etnych gravidit. V CR je dostupny test MaterniT21
plus a jeho low cost verze VisibiliT, Harmony, Panorama, Prenascan a nové také test
PrenatalSafe (Calda, 2014. s. 15; Loucky et al., 2014, s. 11; Loucky, Zemanek, 2012, s. 100;
Sysak et al., 2013, s. 3).

7.1 Moznosti a princip testovani

V poslednich dvou letech vznikaji nové nabidky testli od riiznych firem, ale zdokonaluje
se 1 spektrum vySetfovanych onemocnéni ¢i vad. Dnes jiz existuje osm testd, které nabizeji
rizné spole¢nosti a 1i8i se zplisobem ziskéni hledané informace (Loucky et al., 2014, s. 11;

Loucky, 2013, s. 6).

Principem této metody je, ze kazdy fragment volné DNA mulze byt pfifazen
ke konkrétnimu chromozomu. Jestlize se zaméfime napf. na chromozom 21 a najdeme vyssi
podil fragmentii odpovidajicich tomuto chromozomu, tak lze fici, ze se jednd o graviditu

s trisomii 21. chromozomu (Loucky, Zemanek, 2012, s. 100).

Vysettfeni trva nékolik dni a vysledky vyjadfuji vétSinou charakter rizika. Vysledek
miiZe byt vyjadien v podobé negativni/pozitivni (Loucky et al., 2014, s. 11).
Nekteré gynekologické pracovisté u nas jiz zacCaly spolupracovat se zahrani¢nimi

laboratofemi Iékarské genetiky a zacali posilat vzorky krve pacientek na analyzu bud’ do USA,
nebo do Ciny (Sysék et al., 2013, s. 4).
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7.2 Pro koho je ¢i neni vhodny NIPT a jeho nedostatky

Dulezité je, co je cilem prenatalni diagnostiky aneuploidii, jestli za Zddnou cenu neohrozit
téhotenstvi nebo jestli ziskat maximum informaci o chromozomalni vybavé plodu. Pokud
téhotnd zena zasadné odmitd invazivni vySetfeni a méa z ni obavy, pak je jedinou alternativni
moznosti prvotrimestralni UZ screenining kombinovany s biochemickym screeningem
a nasledovanym NIPT. Paklize by téhotna zena chtéla védét maximum informaci
o chromozomadlni vybavé plodu, a pfistoupi na riziko ztraty gravidity, je vhodnou kombinaci

odbér plodové vody.

NIPT neni doporucené provadét Zendm, kterym nevadi riziko spojené s odbérem
plodové vody, u kterych je béhem prvotrimestralniho vizualizaéniho screeningu
diagnostikovdna morfologickd odchylka plodu s vys$Sim rizikem aneuploidie (vyssi NT,
omfalokéla, vyznamna srde¢ni vada, atd.), t€mto Zenam je nabizena biopsie choria. Pro vSechny
zbylé ptipady je NIPT metodou volby. Vhodné je tedy provedeni NIPT u téhotnych
s fyziologickym vysledkem prvotrimestralniho screeningu, v piipadé, Ze chtéji zlepsit
spolehlivost stanoveni rizika trisomie 21 na 99 % (€asto u zen, které jsou po umélém oplodnéni,
protoze naklady s NIPT jsou jen zlomkem ndklada na IVF), ale také u zen s vysokym rizikem
aneuploidie stanovenym provotrimestralnim screeningem, jinak s normalni morfologii plodu.
NIPT je také idealni provadeét u Zen, které maji vyskyt chromozomalnich vad v rodiné
a pti hranicnich vysledcich bézného screeningu (Calda, 2014. s. 15 - 16; Loucky et al., 2014, s.
11).

Tento screening neni v CR ani ve vét§ing zemi hrazen z vefejného pojisténi, proto zde
hraje roli ekonomické hledisko. Tyto testy dnes dokazi odhalit pouze néktera geneticka

onemocnéni a nelze jimi analyzovat napf. mozaicismus, CasteCné trisomie ¢i translokace

(Calda, 2014. s. 15).

Je evidentni, ze NIPT prozatim plné¢ nenahrazuje invazivni diagnostické metody,
ale miiZe rapidné sniZit pocet t€chto invazivnich zakroki. Pozitivni vysledek DNA testu by mél
byt potvrzen biopsii choria ¢i aminocentézou. Odbér plodové vody a biopsie choria tedy nejsou
stale ,,mrtvymi* vySetfenimi. NIPT dosahuje a bude dosahovat vysoké senzitivity screeningu.
NIPT je ovSem propracovanym a promyslenym screeningem 21. stoleti a stale se rychle vyviji

a naléza ucelné klinické uplatnéni (Calda, 2014. s. 16; Loucky et al., 2014, s. 11).
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8 Psychologické aspekty v ramci prvotrimestralniho screeningu

Podle studie Darwich et al. (2014) zeny, které otéhotnély po umélém oplodnéni, mély
v§eobecné zvysenou hladinu uzkosti a psychického stresu, nez zeny, které pocaly pfirozenym
zpisobem. Nicméné nebyl pozorovan zadny rozdil mezi témito dvéma skupinami uzkosti,
zvlasté v souvislosti se zdravim ditéte. Tyto vysledky zdiraziuji, ze je tfeba sledovat
emociondlni stav u Zen po poceti pies IVF, kdy obvykle poradenstvi kon¢i a taky kolem obdobi
prvotrimestralniho screeningu. Poradenstvi by tedy mélo byt prodlouzeno (Darwich et al., 2014,
S. 474 - 485).

Vzdy mize existovat nizké riziko vyskytu abnormality plodu u Zen pfichazejicich
na UZ vySetieni. Skenovani predstavuje prvni vizudlni setkdni s jejich ditétem. Mohou se
ovSem domnivat, ze bude poskytovat informace pouze o téhotenstvi a nemuseji védét 0 rozsahu
abnormalit, které lze rozpoznat. Pokud dusledky této technologie nejsou pacientkdm zcela

vysvétleny, mohou prochazet poté obdobim nejistoty ohledné vysledk t€hotenstvi.

Ne vsechny pacientky budou chtit védét, zda je jejich dité abnormdlni a ne vSechny zeny
se rozhodnou ukongit své tdhotenstvi. Zeny s vysokym rizikem, podstupujici invazivni vykon
obvykle m¢ly ¢as premyslet o rozhodnutich o podstoupeni screeningu a o dasledcich testovani.
Zeny, které maji b&hem prvotrimestralniho screeningu vyssi riziko postizeni, mohou mit méné
piilezitosti pro takové mysleni. Je dilezité, aby mozny vysledek byl u vSech pacientek popsan
véetné téch s nizkym rizikem pied zédkrokem.

Bylo uc¢inéno nékolik doporuceni, jak zlepsit klinickou praxi v prenatalnim testovani.
Prvotadé je Skoleni zaméstnanct v oblasti poskytovani jasnych a piesnych informaci.

Vsechny zeny by mély dostat jasné vysvétleni o tcelech vSech piedporodnich vySetient,
véetné UZ, informace, které mohou byt zjiStény a miru jistoty o informacich. Mély by probihat

konkrétni diskuze o fale$nych pozitivnich a negativnich diagnézach (McFadyen et al., 1998, s.
694 - 695).

8.1 Ukon¢eni téhotenstvi postiZeného plodu

Pokud bylo u plodu potvrzeno postizeni nebo pokud je téhotenstvi vysoce rizikové
a pokud mozno neni dosud dostupna prenatdlni diagnostika, smi téhotnd Zena pozadat

o ukonceni té¢hotenstvi z ditvodu genetické indikace.
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Rizikové téhotenstvi bez moznosti prenatalni diagnostiky by mélo byt pierusené
do 12. tydne gravidity, gravidita po prenatalni diagnostice musi byt ukoncena do 24. tydne

gravidity (pokud je postizeni slucitelné s postnatdlnim zivotem).

Jestlize Zena podstoupi prenatalni diagnostiku, smi se rozhodnout pro donoseni
téhotenstvi i pii vyskytu pozitivniho ndlezu abnormniho vyvoje plodu. T¢hotnad Zena muize
kdykoliv od vysetfovani odstoupit. Pokud je plod pozitivné testovan a Zena zvoli moznost
donoSeni t€hotenstvi, mluvime pak o presymtomatické diagnostice. Ta by méla byt provadéna
po dosazeni plnoletosti na vlastni zadost. Tim bere matka pravo ditéti rozhodnout se, jestli

vibec chce byt testovano (Marikova et al., 2013, s. 25).
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9 Kompetence a podil péce porodnich asistentek

Porodni asistentka vyhodnocuje fyzicky stav té¢hotné zeny, identifikuje a pfehodnocuje
rizikové faktory, pouCuje o samostatné péci, podava rady o zdravé vyzivé a pomaha rodiné
s adaptaci na téhotenstvi. Poskytuje fyzickou péci. Vychovava matku i otce Kk rodiCovské
odpové&dnosti. Poucuje o zdravych navycich, které by se méli dodrzovat i po porodu. Pokud
je zdravotni stav matky nebo plodu takovy, ze matka ¢i plod jsou vystaveni riziku, ma za kol
porodni asistentka vS§emi moznymi zpusoby zlepsit zdravotni stav Zeny. Porodni asistentka
nasloucha moznym obavam a zodpovida dotazy téhotné v pribéhu jakékoliv prenatalni

prohlidky.

Porodni asistentka poskytuje péci klientce a novorozenci pti fyziologickém prabéhu
téhotenstvi a porodu. Vykondva prvni oSetfeni novorozence, miize také pracovat Vv komunitnim
prostiedi. Péce porodnich asistentek zahrnuje — preventivni opatieni, podporu normalniho
porodu, vyhledavani komplikaci u matky nebo ditéte. Zprostfedkovava piistup k Iékaiské péci

¢1 jiné vhodné pomoci a provadi nezbytna opatieni pii mimotfadné naléhavé situaci.

Porodni asistentka pracujici v komunitni pé¢i kooperuje i s jinymi zdravotnickymi
profesionaly (porodnik, gynekolog, neonatolog, porodni asistentka, détska sestra, fyzioterapeut,
aj.) mtze s nimi konzultovat stav svych klientek dle potieby a pii vyskytu rizika patologickych
stavl. Porodni asistentka pracujici v obvodni gynekologické ambulanci spolupracuje s Iékafem
a pomaha mu dle potieby pfi riznych vysetienich. Porodni asistentka i porodnik jsou jedinymi
zdravotnickymi profesionaly, vzdélanymi a také piipraveni K pééi o Zenu, matku a dité. Porodni
asistentka by meéla byt rddcem a pomocnikem, tak, aby zeny mohly mit v utkvéni hezké

vzpominky na t€hotenstvi.

Cilem a snahou Mezindrodniho etického kodexu porodnich asistentek je zlepSit Giroveii
péce poskytované zenam, détem a rodindm na celém svété tim, ze spravné vyuziji profesnich
schopnosti a dovednosti. Porodni asistentky nesou odpovédnost za sva rozhodnuti i ¢iny spolu

s dusledky, které z nich vyplyvaji (Vranova, 2011, s. 11 - 15; Vranova, 2013, s. 7 - 8).

Dle vyhlasky ¢. 55/2011 Sh., MZ CR § 3 odst. 1: porodni asistentka vykonava ¢innosti,
dale poskytuje a zajistuje bez odborného dohledu a bez indikace zdkladni a specializovanou
oSetfovatelskou péci téhotné Zené, rodici Zené¢ a Zené do Sestého tydne po porodu
prostfednictvim oSetfovatelského procesu. Pfitom piedev§im smi: poskytovat informace
o zivotospravé v tchotenstvi a prevenci komplikaci, pfipravovat Zeny na porod; provadét

navstévy v rodiné téhotné Zeny; sledovat zdravotni stav Zeny; diagnostikovat téhotenstvi,
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predepisovat, doporucovat ¢i provadét vysetieni nutnd ke sledovani fyziologického téhotenstvi;
Vv ptipadé zjisténého rizika predavat zenu do péce 1ékare; sledovat stav plodu v déloze vSemi
vhodnymi klinickymi a technickymi prostfedky; rozpozndvat u matky a plodu ptiznaky
patologii, které vyzaduji zasah 1ékafe a pomahat mu v ptipad¢é zasahu; pfipravovat rodicku
K porodu, peCovat o ni ve vSech dobach porodnich a vést fyziologicky porod (Vyhlaska
¢. 55/2011 Sb., § 3 odst. 1.).

9.1 Edukace v ramci prenatalni péce

Edukaéni proces umoznuje piedavat informace a diky témto informacim muze t€hotna
Zena ménit 1 své jedndni. Porodni asistentka ziskava blizsi kontakt s t€hotnou Zenou, coZ
napomaha ke zlepSeni vysledku edukace. Zdravotni vychova gravidnich Zen zahrnuje fyzické,
duSevni, socialni, emocionalni i1 spolecenské aktivity. Edukace se povazuje za jednu z funkci
oSetfovatelstvi a porodni asistence. Vyznamnym aspektem je touha Zeny po pozndni a piimé

ucasti na obohacovani se novymi informacemi. VétSina t€hotnych Zen byva silné motivovana

zlepSenim svého zdravotniho stavu (gusterové, 2008, s. 1 - 3; Leifer, 2004, s. 56).

Ptfed odbérem krve porodni asistentka edukuje o nutnosti lacnosti, vynechani tu¢nych
jidel, koufeni a také 1ékti, které nejsou nezbytné. Pro nékterd vybrana vySetieni je nutné

dodrzeni zvlastni ptipravy. Je nutno patrat po alergiich na dezinfek¢ni prostiedky.

Pro vySetfeni moc¢i je nejvhodn€jsi cCerstva ranni moc¢ ze stfedniho proudu
pii jednorazovém odbéru. Pro bilancni odbér se pouziva 24 hodinovy sbér moce, ktery

je naro¢né€jsi na presna stanoveni objemu moce.

Nejcastéjsimi chybami pii odbérech je nedodrzeni ptfedepsané piipravy rodicky;
nedodrzeni technologie odbéru; administrativni chyba. Analyzu vzorku negativné ovliviiuji
napi. hemolyza a chyldzni sérum. Néktera vySetfeni mohou byt ovlivnéna i hyperbilirubinemii

(Roztocil, 2008, s. 61).

V piipadé jakéhokoliv diagnostikovaného onemocnéni, informuje osetfovatelsky
personal klientku o nutnosti dodrZzovani lécebného rezimu. Podporuje dodrZzovani zdravého
zivotniho stylu. Poskytuje klientce rizné informacéni zdroje (brozury, poradny, internet).
Vénuje klientce dostatek cCasu. Snazi se zodpovédét pripadné dotazy a spolupracovat

S ptibuznymi (Slezékova, 2011, s. 212).
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II. EMPIRICKA CAST

10 Design prace

V této casti jsou popisovany jednotlivé fize vyzkumu. Samotny vyzkum byl rozdélen
do dvou fazi. V prvni fazi byl proveden kvalitativni vyzkum pomoci polostandardizovaného
rozhovoru u 1 1ékarky a dvou zamérné vybranych zen, které ptichazely na jiz zvolené vySetieni.
Rozhovor s 1ékatkou probihal v ambulanci, kde provadi genetické konzultace. V dalsi fazi byl
proveden kvantitativni vyzkum pomoci dotaznikového Setfeni. Nejdiive jsou zde uvedeny cile
empirické Casti a stanovené vyzkumné otazky. Poté je zde popsana metodika prace, ktera
se déli na kvantitativni a kvalitativni vyzkumné Setfeni. Na zdklad€ vyhodnoceni kvalitativniho
vyzkumu byl vyhotoven nestandardizovany dotaznik (Pfiloha A) a poté bylo provedeno
kvantitativni Setfeni v ambulanci, specializované na prenatalni péci. Dotaznik byl rozdan

téhotnym Zenadm ptichdzejicim na prvotrimestralni screening.

Vyzkumné Setieni v diplomové praci mélo za ukol zjistit, do jaké miry jsou oslovené
t¢hotné zeny informované v ramci prvotrimestralniho screeningu, zda je rozdil
v informovanosti druhorodi¢ky a prvorodi¢ky a kterou metodu diagnostiky Zeny preferuji.
Nakonec popisuji vyhodnoceni vyzkumnych otazek s naslednou diskuzi. Nechybi statistické
porovnani Zen, podstupujicich invazivni diagnostiku a neinvazivni test ve zkoumané ambulanci
(viz Diskuze VO3). Nasledujici kapitoly prezentuji vysledky kvalitativniho a kvantitativniho

vyzkumu.

10.1 Cile vyzkumné casti
1. Zjistit rozdil v informovanosti prvorodicek a druhorodic¢ek o prenatdlnim screeningu.

2. Zjistit, jestli téhotné Zeny preferuji invazivni ¢i neinvazivni vySetfeni.

10.2 Vyzkumné otazky
Vyzkumné otazky byly stanoveny na zaklad¢ cilli vyzkumu a studia odborné literatury:

VO1: Jaké rozdily jsou v informovanosti oslovenych prvorodicek a druhorodicek o metodach

prenatalniho screeningu?

VO2: Jaké rozdily jsou v informovanosti oslovenych prvorodicek a druhorodicek o ptipadnych

komplikacich a vysledcich vySetieni?

VO3: Ktera metoda prenatalni diagnostiky je t€hotnymi Zenami preferovanéjsi?
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10.3 Metodika kvalitativniho vyzkumu

Kvalitativni vyzkum pomoci rozhovoru, nepfimého pozorovani vcetné¢ analyzy
zdravotnické dokumentace byl vybran, aby mohla byt 1épe zmapovana informovanost a postoj
u zen prichazejicich na rizna vySetieni. Pro dokresleni informaci byl proveden rozhovor
s lékarkou, provadéjici genetické konzultace. Diky této metod¢ miizeme 1épe pochopit situaci
a hloub¢ji nahlédnout do problematiky. Otazky se zabyvaly obdobim v prib&hu té¢hotenstvi; jak
otéhotnély; jejich postoji a kterému vySetieni davaji prednost. DalSi okruh otdzek se zabyval

znalostmi této problematiky.

Informace a postoje byly ziskdny v ramci rozhovor a byly zaznamenany pomoci
diktafonu a nasledné piepsany. Ob¢ klientky pfichazejici na vySetfeni, byly seznameny

s rozhovorem a souhlasily s nahravanim béhem ¢ekani v ambulanci.

Byla stanovena tato kritéria vybéru:

1. T€hotna Zena ptichazejici na neinvazivni metodu testovani.

2. T¢hotna Zena ptichazejici na invazivni vykon.

3. Lékar, pracujici v genetice, zabyvajici se problematikou vrozenych vyvojovych vad.
10.3.1 Charakteristika rozhovori

Jednalo se o polostandardizovany rozhovor. Kazdy rozhovor byl realizovan
v 15 minutach. V ramci rozhovorti u obou téhotnych zen jsem zjist'ovala demografické udaje
(4 otazky), anamnestické tdaje (8 otazek), jejich pocity (4 otazky), dale postoje (4 otazky)
a doposud provedena vySetfeni véetné duvodu vybéru dané metody vySetfeni (4 otazky).
Posledni okruh otazek byl rozdilny dle vybéru vysetieni (invazivni — 16 otazek a neinvazivni —
12 otazek). Seznam otdzek pro Zenu podstupujici neinvazivni test lze najit v Ptiloze B
a pro Zenu podstupujici invazivni vySetieni v Pfiloze C. Na zavér mne u obou Zen zajimal nazor,
zda existuje néco, co by rady zménily na prenatalni péci v Ceské republice a zda by uvitaly

edukaéni material (2 otazky).

V ramci rozhovoru s Iékafkou jsem se zabyvala pribéhem genetické konzultace
(4 otazky), nejcastéji pokladanymi otdzkami (2 otazky) a jaké podava doporuceni pii pozitivnim
vysledku jednotlivych vySetteni (4 otdzky). Zajimalo mé, jaky ma lékarka nazor na NIPT
(2 otazky). Zjistovala jsem, co si mysli o informovanosti téhotnych Zen, zda existuje moznost,
jak zlepsit jejich informovanost (4 otdzky). Na zavér jsem se lékarky ptala, zda se setkala

s n€jakym piipadem, ktery ji zaujal. Seznam otézek pokladanych Iékatce lze najit v Ptiloze D.
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10.3.2 Specifikace piipada

V ramci prvniho rozhovoru byla probrana informovanost a postoj béhem téhotenstvi
s 30letou Zenou, kterou oslovuji pani A. Pani A byla téhotna podruhé, byla v tydnu téhotenstvi
16+5. Neudavala koufeni ani pozivani alkoholu. Nikdy neprodélala potrat ani mimodélozni
téhotenstvi. Dale neudavala zddné zdravotni problémy. Pani bylo zjisténo zvySené riziko
pro trisomii 21. chromosomu u plodu, proto se rozhodla podstoupit neinvazivni test. Psychicky

stav pani A byl velmi dobry. Vyborné€ spolupracovala.

Ve druhém rozhovoru byla probrana informovanost a postoj béhem téhotenstvi s 28letou
zenou, kterou oslovuji pani B. Pani B byla téhotnd podruhé, byla ve 14. tydnu téhotenstvi.
Neudavala koufeni ani poZivani alkoholu. Nikdy neprodé€lala potrat ani mimodé&loZni
téhotenstvi. Dale neuddvala Z4dné zdravotni problémy kromé jeji obezity. Pani bylo zjisténo
zvySené riziko pro trisomii 21. chromosomu u plodu, proto se rozhodla podstoupit invazivni

diagnostiku. Psychicky stav pani B nebyl upIné dobry, ale i piesto spolupracovala dobie.

Tteti rozhovor byl proveden s lékatkou, pracujici v oboru genetika ¢tvrtym rokem.
Provadi genetické konzultace v celém spektru moznych genetickych vysSetfeni. Zamétuje
se na pary s potizemi s otéhotnénim; pary u kterych dochéazi k opakovanym potratiim; fesi
prenatalni nalezy a patologické néalezy na screeningu ¢i UZ. V ptipad€ narozeni postizeného
ditéte, diagnostikuje mozné genetické pri¢iny. Genetické konzultace provadi také u lidi, co jsou
tzv. v riziku, cozZ znamena, Ze se v jejich rodiné né¢jaké genetické onemocnéni vyskytlo a maji

poté zvySené riziko u potomka. Zabyva se také onkogenetikou ¢i neurogenetikou.

10.4 Metodika kvantitativniho vyzkumu

Pro kvantitativni vyzkum byl pouzit nestandardizovany dotaznik, ktery byl vytvoten
na zékladé¢ rozhovort s t€hotnymi Zenami a lékatkou. Otazky byly vytvoteny tak, aby se opiraly
o stanovené cile. Dotaznik obsahoval celkem 20 polozek, z nichz byly 4 otazky demografické,
4 postojové a 12 znalostnich. Jedna ze znalostnich otazek odhalovala nazor na tiroven t€hotnych
zen o dostatetné informovanosti. Posledni znalostni otdzka byla vytvofena pro zjiSténi
nejcastéjSich informacnich zdroji. Pievazné Cast otazek (19) byla uzaviena. Pro zdivodnéni

vybéru daného druhu vySetfeni byla 1 otazka polouzaviena.
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10.4.1 Charakteristika vyzkumného vzorku

Cilovou skupinu tvofily téhotné Zeny prichdzejici na prvotrimestralni screening.
Samotna studie byla provadéna v obdobi tGnor az biezen 2015. Celkem bylo rozdano
60 dotaznikii a navratnost tedy byla 100%. Dotaznik vyplnilo 30 (50 %) prvorodicek
a 30 (50 %) druhorodicek. Zakladnim pfedpokladem byla ochota téhotnych Zen spolupracovat

pfi sbéru dat.

Vybér zdravotnického zatizeni byl zamérny, a to ambulance zaméfena na prenatalni

péci ve Zlinském kraji. V ambulanci bylo povoleni k vyzkumu potvrzeno.
10.4.2 Specifikace vyzkumného vzorku

Dotaznikové Setteni vyplnilo 30 (50 %) prvorodicek a 30 (50 %) druhorodicek.
Z 30 druhorodic¢ek mélo 24 (80 %) respondentek fyziologicky prubéh téhotenstvi a zbyvajicich
6 (20 %) respondentek mélo v minulosti rizikové téhotenstvi. Primérny vék prvorodicek byl
30 let, primérny vék druhorodiek byl 34 let. Median, ktery ukazuje stfedni hodnotu, byl
u prvorodi¢ek 29 let a u druhorodicek 34 let. Modus, tedy nejvice prvorodicek, které vyplnily
dotaznikové Setfeni, bylo ve veéku 29 let, nejvice druhorodicek, které vyplnily dotaznikové
Setfeni, bylo ve v€ku 36 let (viz Obrazek 1). Prvorodicek bylo 12 (40 %) stiedoskolsky
vzdélanych, 18 (60 %) s VS nebo VOS, druhorodi¢ek bylo 18 (60 %) stedoskolsky vzdélanych
a 12 (40 %) s VS nebo VOS.

V¢ek prvorodicek a druhorodic¢ek

40

30 B prvorodicky

@ druhorodicky
20

10 druhoroditky

prvorodicky

0 T ; :
Median Modus prumérny
vek

Obrazek 1 Vék respondentek
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10.4.3 Zpracovani dat

Data ziskana z kvantitativniho vyzkumu byla vyhodnocovédna a zaznamenavana
v programu Microsoft Office Word 2013 a Microsoft Office Excel 2013. Pro piehlednost
vyskytu ziskanych dat byly vytvoteny tabulky a grafy.

Na zacatku vyzkumu byly stanoveny vyzkumné otdzky, které jsou vyhodnoceny

a znazornény pomoci grafu a tabulek Cetnosti.

Ciselné charakteristiky jsou numerickym vyjadfenim zakladnich vlastnosti statistického
souboru. Mezi pouzité funkce popisné statistiky patiily: absolutni Cetnost, relativni Cetnost,
suma, modus, median a pramér. Absolutni Cetnost je charakteristika jednotky vici celému
souboru, tedy vii¢i sumeé vSech zkoumanych jednotek. Nejcastéji se vyjadiuje Cislem (mérnou
jednotkou). V mé praci je znacena n;. Naopak relativni ¢etnost je oproti absolutni vyjadiena
v procentech. Soucet téchto procent musi byt rovno Cislu 1. V mé praci je znacena fi. Suma,
neboli soucet, je pocet jednotek zkoumaného jevu. Ze sumy dile mizeme ziskat absolutni
a relativni Cetnost. Znacka pro sumu je X. Modus je nejcetnéjsi kategorie v souboru, napt. vek,
ktery se nejcastéji vyskytuje. Modus v programu MS Excel byl vypocitan pomoci statistické
funkce = MODE (¢islo1;¢islo2;...). Stiedni hodnota souboru median, rozdéluje soubor na dveé
pulky. Median byl vypocitan pomoci statistické funkce = MEDIAN (Cislol;¢islo2;...).
K vypoétu aritmetického priméru byla pouzita funkce = PRUMER (&islo1;¢islo2;...).
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11 Interpretace jednotlivych pripadi

11.1 Rozhovor se Zenou prichazejici na neinvazivni metodu testovani

Jak v prvnim, tak ve druhém téhotenstvi meéla pani A pozitivni vysledky
prvotrimestralniho screeningu, zjisténé kombinovanym testem (UZ + krev matky). Jiz podruhé
se rozhodla o podstoupeni stejné metody k ovéteni, zda je jeji plod postizen, ¢i je zdrav. Pani
A si vybrala neinvazivni metodu testovani, v prvnim téhotenstvi MaterniT21plus, nyni ptichazi
na test VisibiliT. Oba testy nejsou hrazeny zdravotni pojistovnou, tudiz si pani A musela hradit

testy ze svych vlastnich finan¢nich prostiedki.

V prvnim téhotenstvi méla pozitivni screening, ale MaterniT21plus test ji vypovedél,
ze je plod na 99 % v potadku. Z téchto vysledkl byla jisté velmi potéSena. A nyni ma zdravou
14 mésic¢ni dceru. Protoze méla nyni podobné vysledky — zvysené riziko Downova syndromu
1:40 z kombinovaného screeningu I. trimestru, rozhodla se podstoupit znovu NIPT. Vybrala
si nyni nov&jsi metodu VisibiliT, kterd se v ambulanci provadi od srpna roku 2014 a dokaze
potvrdit na 99 %, zda je mozny vyskyt Downova ¢i Edwardsova syndromu. Diky své pfedchozi
zkuSenosti je pani A naprosto psychicky v pofadku. VEfi tomu, ze vSe dopadne dobie.

corv

davéryhodné. ,,Je to jenom v zdarodku. Provadi to slovenské laboratore, neposilaji to nikam.
Jsem nedivériva viici témto testiim na Slovensku. Sli jsme na jistotu. Diky internetu jsem prisla
na to, kde se testy delaji a byla jsem maximalné spokojena naposledy. Zaujalo me, zZe je VisibiliT

neinvazivni, proto jsem si tento test vybrala.

Pani A se domnivd, Ze je nedostatecné informovédna. Po kratkém rozhovoru, bych
si dovolila tvrdit, Ze co by pani méla znat, o tom je informovana velmi dobfe. Pani A zn4 nové
technologie, které¢ zkoumaji vrozené vyvojové vady. Znd testy, které odhaluji VVV. Vi,
7e pozitivni screening nemusi znamenat 100% postizeni ditéte. Domniva se, Ze velmi casto
screening dopadne Spatné, i kdyz je plod v pofaddku. Diky ¢emuz nema nyni obavy z pozitivniho
vysledku. Dokézala vyjmenovat VVV, kterd je mozné odhalit neinvazivnim testem. Neni
informovéana o moZznosti zjiSténi onemocnéni, kterd se mohou manifestovat u t¢hotnych zen.
Vi, jaké komplikace sebou nese invazivni diagnostika. Dv¢ jeji blizké kamaradky podstoupily
invazivni diagnostiku a obé¢ potratily, z toho jedna Cekala dvojcata. Pani A by dokézala
odmitnout invazivni vySetfeni. , Nikdy bych to neabsolvovala. U mych znamych nastalo

krvacent do brisni dutiny a potratily. Jsem si jistd, Ze bych nechtéla privést na svét postizené
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dité a uz existuje tato alternativa, tak proc ne. Asi byly to 1 %, tak mozna proto. Ale nikdy bych
to nepodstoupila“, tolik jeji vlastni vypoveéd’. Po této zkuSenosti by se tedy nikdy nerozhodla

pro invazivni zakrok, ktery dokaze potvrdit 100% pozitivni nalez ze screeningového vysetieni.

Na dotaz, zda ji Iékai dikladné informuje, odpovédéla: ,, Muj gynekolog to bere tak, zZe
uz je mi to jasné. Dennodenné tam md téhotné zZeny, ale bohuzel nékteré jsou tehotné poprvé
a treba to vysvetlit. Kdyz dojdu na odbér krve, tak se ja musim zeptat, proc¢ a na co to je. Hledam
na internetu nebo od zkusenych zndmych, zjistuji, o co jde. Az kdyz se poptam, tak uz mluvi
srozumitelné.,, Co se tyce druhé gravidity, pani A uz nema potiebu vyhledavat dalsi informace,

,, Uz to tak nevnimam, zaméstnava mé malicka “.

Pani A by urcité edukacni material uvitala. ,, BroZurka by méla urcité uplatnéni, protoze
vSude nabizeji letaky o doplicich stravy, vitaminech, které nas nezajimaji a na internetu jsou
mylné informace. Jedna stranka je néco a opak je druhd stranka, mozna si clovek vybere,
to co mu pasuje nebo to, co je pro néj lepsi, ale podlozena fakta by pomohla“, tolik nazor pani
A.

11.2 Rozhovor se Zenou podstupujici invazivni zakrok CVS

Pani B je téhotna jiz podruhé. Prvotrimestralni screening ji upozornil na mozné riziko
vyskytu trisomie 21. chromosomu. Je ve 14. tydnu téhotenstvi, kdy je mozné podstoupit odbér

choriovych klkt.

Pani B prozatim podstoupila kombinovany test: ,, Tam jsem méla zjistené riziko 1:70
na Downuv syndrom bohuzel a bylo mi doporuceno, abych podstoupila odbér choriovych kikui,
kde udajne mi pak budou diagnostikovat, zda-li je opravdu mé miminko postizené nebo ne.
Na UZ vysetreni mi bylo sdéleno, Ze ma plod vysoké sijové projasneéni az nad hodnotu 3 mm*“,
tolik pani B. Na UZ se t&Sila a byla rada, ze poprvé miize spatfit sv€ miminko. Pak se ale jeji
radost obratila ve strach a obavy, co bude dal. Hodnoty z krve vySly také abnormalnég, proto

bylo pani B doporuc¢eno podstoupit invazivni metodu — odbér choriovych klki. Pani B

souhlasila. Dala na doporuceni své I¢katky.

Bylo ji nabidnuto i neinvazivni testovani, ale pani B se pfiznala, Ze z finan¢nich diivoda
na toto vySetfeni neSla. Pani B by si vybrala neinvazivni test, kdyby test nebyl financné
tak nékladny. ,,4Ano, témto testim plné duveruji a sama bych se pro tento test rozhodla,

ale bohuzel z financnich duvodii si je nemuzu dovolit, a proto jsem se rozhodla pro invazivni
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vykon. " Na milj dotaz na pocity pii invazivnim zakroku, popisovala, ze v prubéhu vySetteni
pocitovala neptijemny tlak spiSe nez bolest.

Své tchotenstvi neproziva prozatim psychicky nejlépe. Ma obavy, jak dopadne
vySetfeni, a proto se nenachazi zrovna v nejlepsim rozpolozeni. Ptiznala sama, ze radéji pocita
S horsi variantou vysledku. Pokud ji bude sdélen pozitivni vysledek, fekla, Zze by se rozhodla
podstoupit umélé ukonceni téhotenstvi. ,, Vim, Ze pozitivni screening ne vzdy musi byt
Stoprocentni, takze diky tomu mé obavy jsou trochu mensi, ale jak uz jsem rekla, bohuzel spis

I3

pocitam s tou horsi variantou. *

Pani B se domniv4, Ze je informovéana vice nez v prvnim téhotenstvi. ,, Ano, myslim,
Ze jsem informovdna dostatecné. Pri prvnim téhotenstvi jsem byla méné, ale ted’ pri druhém
uz mam vice zkuSenosti. “ Pani B je také informovéana o tom, Ze hrozi rizika pfi invazivnim
zakroku. Uvadi spravné, Ze je mozny potrat. Pani B véfi, Ze je invazivni vySetieni spolehlivé,
ale fekla, Ze se domniva, ze nic neni stoprocentni. Zna, jaké vrozené vyvojové vady je mozné
odhalit screeningem, uvedla srde¢ni vady, trisomie a roz§tépy. Domniva se, ze je mozné
prenatalnim screeningem odhalit onemocnéni, ktera se mohou manifestovat u téhotnych Zen,

ale nezna jaka. Domniva se spravné, Ze invazivnim vysetenim je mozné odhalit vice vrozenych

vad nez pti vySetieni neinvazivnim.

Pani B Cerpa informace piedev§im od své lékarky a z internetu. Sama ale ptiznala,
7e internetu plné nedivéiuje. Rekla, Ze bdhem vySetfeni u své lékaiky nékdy nerozumi

odbornym nazviim.

Pani B se domniva, Ze je nedostatek brozurek, ¢i jakychkoliv eduka¢nich materiala,
napiiklad v ¢ekarnach u I€katt: ,, uvitala bych na stolecku néjakou brozurku*, a to také uvadi,

pii otazce, co by zménila v soucasné dob€ na prenatélni péci v Ceské republice.

11.3 Rozhovor s 1ékarkou pracujici v oboru genetika

Geneticka konzultace u pani doktorky probiha nejdiive tak, ze se s Klienty/klientkami
pfivita, predstavi se, zepta se, pro¢ prichdzeji, podiva se na zadanku. Vysvétluje, jak bude
probihat konzultace, co mohou c¢ekat, ptd se na anamnézu. Je probirdna rodina, dé¢la
se tfigenera¢ni rodokmen ze strany matky a nasledovné i otce. ZaleZi, o jakého klienta se jedna.
Pokud jde o détské pacienty, provadi lékarka detailni vySetieni ditéte véetné fotodokumentace
a antropometrického vySetfeni. Déle jsou zmiflovany moznd vySetieni, nejcastéji odber krve

a je nutny podpis informovaného souhlasu.
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Zena & pary jsou informovéani o jednotlivych vysledcich nasledovné — z b&zného
screeningu, je to okamzity vysledek nebo do druhého dne, v rdmci invazivnich vykont
QF-PCR do 24 - 48 hodin; karyotyp stanoveny z CVS je do 2 - 3 tydnd, sterilni pary znaji
vysledek do 3 - 4 tydnh. Nékteré déti se vysetiuji 1 roky, nékdy se ani na konkrétni diagnézu

nemusi piijit, popisuje lékaika.

Zeptala jsem se lékarky, jak nejCastéji reaguji t€¢hotné zeny na pozitivni vysledky.
Lékatka: ,,Je-li pozitivni screening — je nutné vysvetlit; ony se pak rozhodnou, jestli chtéji
néjaké dovysetieni podstoupit. Zeny se rozhoduji, co a jak, ale ve vétsiné pripadii se rozhodnou
pro invazivni diagnostiku (CVS, AMC). Po invazivni diagnostice pri konkrétnim nalezu, kdyz
se napr. diagnostikuje Downitv syndrom, tak vzhledem Kk tomu, Ze jsme ateisticka zemé
se vétsina parii nebo zen rozhodnou ukoncit sve tehotenstvi Z genetické indikace. Reakce mohou
byt hodné stresujici, byvaji i velmi negativni emoce. Casto projevuji sviij strach i placem. Urcité

nereaguji pozitivne .

Zeny se nejéastéji 1ékarky ptaji na to, jaka je pravdépodobnost, Ze bude plod v poiadku
nebo jaké jsou moznosti dalSiho vySetieni. V ptipadé, kdyz vyjde patologicky nalez, dotazuji
se, co se da délat, zda je moznost 1édeni, ¢i jestli je mozné téhotenstvi ukonéit. Zeny se &asto
ptaji na invazivni i neinvazivni testy; zalezi, o co konkrétné jde, je-li nalez na UZ nebo

screeningu ¢i z invazivni diagnostiky.

Zeny se Gasto obéavaji toho, napf. Ze by plod nebyl v pofadku, Ze je potvrzeny napf.
Downiv syndrom a poté se budou muset rozhodnout, jak s té€hotenstvim dale nalozit;
tzn. ukonceni téhotenstvi nebo jeho pokraovani. ,, Vétsina Zen prichdzejicich na screening

vroGc

samoziejmé predpoklada, zZe cekaji zdravé dité, coz ale ne vidy se bohuzel podari.

Pokud je screening pozitivni, je zené ¢i paru sdéleno, jaky je vysledek. Lékaii vysvétluji,
7e to neznamenad, Ze plod je postizeny, ale pouze vyssi riziko. Zendm je nabizeno vice moznosti.
Mohou se také rozhodnout, Ze zadné vysetteni jiz nepodstoupi. Dalsi moznosti je neinvazivni
test. Jsou vysvétleny vyhody i nevyhody; i dal§i moZnosti pfipadného dovySetfeni a samoziejmé
jsou nabizena i invazivni vySetieni. Vzdy je kazda situace se Zenou probirana, fesi Se mozné
dusledky. ,, Prokdzalo-li by se, ze je plod postizeny, pak se ptame zeny, co by délala v takovém
pripadeé. Pokud rekne, Ze by neukoncila tehotenstvi, Ze by to ani nezvazovala, v tom pripadé se
domlouvame na nNeinvazivnich vysetienich, nebot je zbytecné takové zené zvySovat riziko

potratu.

42



Lékafi nabizeji, co je v sou¢asnych moznostech. Zena je informovéna a zalezi na kazdé,

musi byt predevsim nedirektivni, tudiz se vzdy respektuje ndzor a ptani zeny ¢i paru.

Zajimal mé také nazor 1ékaiky na rozvijejici se neinvazivni testovani. Lékarka se K této
metod¢ vyjadiuje nasledovné: ,, No tak ja myslim, Ze to vysetreni je super, akorat co je velkou
nevyhodou, je cena, kterd je bohuzel opravdu vysokd, vyrazné to limituje jeho moznosti. Pokud
by byl cenové dostupnéjsi nebo by se pojistovna rozhodla prispivat, velmi by se sniZilo mnozstvi
invazivnich vykonu* uvadi lékatka. Pokracuje dal$im nazorem: ,,na druhou stranu
neinvazivnim testem my nepokryjeme vSechny chromozomy, takze pokud je néjaky patologicky
UZ ndlez, napriklad rozsireni nuchdlni translucence, nemd NIPT uplné smysl a spise
je vhodnéjsi provadet odbér plodové vody. Samozrejmé vzidy je nutné i pozitivni vysledek NIPT

overit kviili riziku mozaicismu placenty, ktery my nejsme schopni obejit “.

Podle 1ékaiky nemtize NIPT zcela nahradit invazivni vykony. ,,Je tam vzdy riziko prdave
placentarniho mozaicismu, kdy je moznost, Ze by napr. trisomie 18 a 21 byla pouze v placenté
a nebyla u plodu, tam vySetiujeme bunky z placenty v krevnim obéhu Zeny. Nehledeé na to,
Ze nds informuje V podstaté 0 standartnich ctyrech sadach chromosomu 13, 18, 21
a 0 pohlavnich chromosomech. Jsou ale nékteré specidlni choroby v rodiné a pochybuji,

3

Ze nekdy je budeme schopni zcela pokryt, protoze jsou natolik vzdcné. *

Lékatka se domnivéa, ze Zeny, které chtéji byt informované, jsou informovany
dostatecné. Je presvédCena, ze samoziejme jsou i1 zeny, které t¢hotenstvi moc nefesi

a ty samoziejme dostateCn¢ informovany nejsou, nebot’ to zalezi na zajmu Zeny.

Lékarka se domnivd, Ze pro zlepSeni informovanosti by bylo dobré, aby se zavedl
standard, ktery by doporucil postup genetického screeningu. Zatim neni zadny dostupny
guideline. Kazdé pracovisté postupuje riznym zpusobem. , Idedlni by bylo, kdyby byl
nejvhodnéjsi vzor a v tom pripadé by se samoziejmé zvySilo i povédomi. Soucasné je v tom
ponékud chaos. TakZe i z toho miiZze plynout domnéni Zen, Ze prvotrimestrdlni screening

je pouze placeny triple test atd.

Lékarka se domniva, Ze nejcastéjSim zdrojem informaci je gynekolog, ktery by mél
podavat prvotni informace. Mysli si, Ze mnoho Zen také Cerpa z internetu, protoze ty, které
chtéji, si urcité informace najdou. Pokud zeny védi, ze screening miize dopadnout pozitivné,
ale Ze to neznamena postizené dité, utvrzuje mne to v nazoru, ze lepsi informovanost ma dobry

vliv na psychiku té¢hotné Zeny a urcité jsou méné stresované.
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12 Zpracovani polozek z dotazniku

Demografické polozky 1 — 4 jsou zahrnuty v podkapitole 10.4.2 Specifikace vyzkumného
vzorku. Soucasti zpracovani znalostnich polozek je zvyraznéna spravna odpoveéd tuénym

pismem.

12.1 Zpracovani postojovych polozek

PoloZka & 5 Mdte obavy ze screeningu Vv |. trimestru?

a) Mam obavy z vySetfeni i1 z vysledku
b) Mam obavy pouze z vysledku
¢) Nemam strach

d) Nevim

Polozka ¢. 5 zahrnujici postoj zeny ukazuje, z ¢eho maji Zeny strach pfi podstoupeni
prvotrimestralniho screeningu. Zda se obavaji pouze vysledkd, ¢i jak vysledk, tak 1 samotného
vysetfeni. Dvé (7 %) prvorodicky a 3 (10 %) druhorodi¢ky maji strach z vysledki i z vySetfeni.
Obavy z vysledki ma 15 (50 %) prvorodicek a 14 (47 %) druhorodicek. Nema strach
13 (43 %) prvorodi¢ek ani druhorodi¢ek (Tabulka 1). Vysledek poukazuje na to, ze pouze
necela polovina respondentek nema strach z vysledkt ani z vySetieni. Domnivam se, ze zvySené
obavy mohou byt u nékterych zen zplisobeny tim, Ze ¢tou internetové diskuze a mohou se tak
dozveédét i nepravdiva fakta. Nékteré nazory v téchto diskuzich je tak mohou zbyte¢né vystrasit.
V dnesni dobé dochazi k nartstu rizikovych téhotenstvi, coz mize byt zpisobeno napf.
posunem matefstvi do vyssiho veéku. Posun matefstvi je pfedev§im spojovan s vy$sim rizikem
vyskytu VVV. Myslim si, ze vyS$si vék gravidnich zen mize byt dal§im diivodem ke zvySenym
obavam z vysledkd.

Tabulka 1Pribéh minulé gravidity

Prvorodicky Druhorodicky
Nj fi (%) Ni fi (%)

Obavy z vysledka i

z vySetieni 2 7 3 10
Obavy pouze z

vysledku 15 50 14 47
Nema strach 13 43 13 43
> 30 100 30 100
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PoloZka ¢. 6: V piipadé moZnosti vybéru byste radéji podstoupila invazivni (odbér plodové

vody aj.) & neinvazivni metodu testovani (Harmony, Materni T21 plus test, VisibiliT)?

a) Invazivni

b) Neinvazivni

Pomoci této otazky jsem mohla zmapovat, o ktery druh vySetfeni maji Zeny spise zajem. Také
jsem zjistovala, pro¢ by si vybraly té¢hotné Zeny spiSe invazivni vySetfeni nebo neinvazivni
metodu testovani. Z celkového poc¢tu 60 respondentek dava piednost 10 (17 %) Zen invazivnimu
vySetieni. Jako divod vybéru této metody uvedly vétsi presnost vysledku. Jedna zena uvedla,
7e jiz toto vySetieni v prvnim téhotenstvi podstoupila, tak Ze z néj strach nema. Neinvazivni
metodu testovani by radéji podstoupilo 50 (83 %) Zen. Nejcastéj$im diivodem je znalost Zen,
ze invazivni vySetfeni mize zplisobit potrat. Tudiz uvadeji jako nejcastéjsi ditvod praveé obavy
Z komplikaci po zakroku. Dal§im diivodem vybéru neinvazivni metody testovani je, ze se zeny
obavaji bolesti ¢i dyskomfortu pii invazivnim testovani (Obrazek 2). Pfekvapila mé znalost
respondentek o rizicich spojenych s invazivnim vySetienim. Vysledek mé utvrzuje,

7e se neinvazivni test bude stavat ¢im dal vice popularnéj$im vysettenim.

Vybér vySetieni u prvorodi¢ek a druhorodi¢ek

vybér invazivni
metody
17 %

vybér
neinvazivni
metody
83 %

Obrdazek 2 Preferované vysetreni

PoloZka ¢. 7 Co se stane, kdyZ screening 1. trimestru dopadne Spatné?

a) Necham si screening oveéfit jinymi testy

b) Pijdu na odbér plodové vody, choriovych klki ¢i odbér pupecnikové krve
c¢) Podstoupim potrat

d) Nevim
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V ptipadé¢ pozitivity prvotrimestralniho screeningu, by si nechalo vysledky ovéfit jinymi testy
18 (60 %) prvorodicek a 20 (67 %) druhorodicek. Odbér plodové vody by podstoupilo
6 (20 %) prvoroditek a 4 (13 %) druhorodicky. Redeni neznaji 4 (13 %) prvorodicky
a 6 (20 %) druhorodicek. Potrat by podstoupily 2 (7 %) prvorodicky a zadna druhorodicka
(Tabulka 2). Z uvedenych fakti vyplyva, Zze by vétSina respondentek chtéla nejprve potvrdit
pozitivni vysledek vySetieni jinymi testy, predtim nez by se rozhodla podstoupit odbér plodové
vody ¢i choriovych klki. Domnivam se, ze toto rozhodnuti miize byt opét chapano jako obavy

téhotnych Zen ve spojitosti s invazivnim odbérem.

Tabulka 2 Postoj zen pri pozitivnim screeningu

Prvorodicky Druhorodicky
N; fi (%) N; fi (%)
Ovérim screening jinymi testy 18 60 20 67
Ptjdu na AMC, CVS 6 20 4 13
Podstoupim potrat 2 7 0 0
Nevim 4 13 6 20
> 30 100 30 100

PoloZka ¢ 8 V pripadé zjisténi zavaziné vrozené vyvojovée vady, podstoupila byste umélé

ukonceni téehotenstvi?

a) Ano, podstoupila bych umélé ukonceni t€hotenstvi

b) Ne, dité¢ bych si rad¢ji nechala

c¢) Nevim

V ptipad¢ zjiSténi zdvazné vrozené vyvojové vady by podstoupilo 15 (50 %) prvorodicek
a 17 (57 %) druhorodicek umélé ukonceni téhotenstvi. Pro umélé ukonceni téhotenstvi
by se nerozhodly 2 (7 %) prvorodi¢ky a zadna druhorodi¢ka. Odpovéd nevim zvolilo
13 (43 %) prvorodi¢ek i druhorodicek (Tabulka 3). Domnivam se, Ze vysoky pocet
respondentek, které by podstoupily potrat, miize byt ¢asteéné vysvétlen tim, ze pievazna vétsina
obyvatel Ceské republiky se nehlasi k cirkvi nebo k nabozenské spole¢nosti. Respondentky,

které prozatim neznaji svlij postoj, pravdépodobné jesté nad touto zalezitosti nepfemyslely.

Tabulka 3 Postoj Zen pri zavazné VVV

Prvorodicky Druhorodicky
Ni fi (%) Ni fi (%)
Umélé ukonceni téhotenstvi 15 50 17 57
Ponechani ditéte 2 7 0 0
Nevim 13 43 13 43
> 30 100 30 100
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12.2 Zpracovani znalostnich poloZek

PoloZka ¢ 9 Myslite si, Je mate dostatek informaci o ditvodech, pritbhéhu a moZnych

komplikacich o prenatalnim screeningu?

a) Ano, myslim, ze jsem dostate¢n¢ informovana

b) Ne, myslim, Ze nejsem dostate¢né informovana

Touto polozkou jsem zjistovala ndzor respondentek na turoven jejich informovanosti
o prenatalnim screeningu. Prvorodicek je pouze 8 (27 %), které maji pocit, Ze jsou dostate¢né
informovany, na rozdil od druhorodi¢ek, kterych je 21 (70 %). Nedostatecné informovanych
prvorodicek je dle vyzkumu 22 (73 %) a druhorodicek je pouze 9 (30 %) viz Obrazek 3 a 4.
Domnivam se, ze vétSina respondentek — prvorodicek, se setkdva poprvé s ditvody, prib&hem
a moznymi komplikacemi, tykajici se prenatalniho screeningu. Mnoho véci se tak pro né stava
novymi. Druhorodicky jiz téhotenstvim a porodem prosly. Vi, které vySetfeni v minulosti jiz
absolvovaly. Informace pro né¢ tudiz nemuseji byt nové. Prenatalni diagnostika se tak pro né
stava jasnéjsi. Proto mohou mit druhorodicky pocit, Zze maji dostatek informaci o této

problematice.

Informovanost prverodicek

pocit
dostate¢né
informovanosti
27 %

pocit

nedostateéné

informovanosti
73 %

Obrazek 3 Nazor na pocit informovanosti
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Informovanost druhorodiéek

pocit

nedostateéné
informovanosti
30 %

pocit
dostate¢né
informovanosti
70 %

Obrazek 4 Nazor na pocit informovanosti

PoloZka ¢. 10 Vite, proc se screening provadi?

a) Jde o vyhledavaci metodu nej¢astéjSich vrozenych vyvojovych vad, diky niz se zahajuje
série specifickych a naro¢néjsich diagnostickych vySetieni ¢i preventivnich opatieni.

b) Jedna se o diagnostickou metodu, ktera na 100 % dokaze uréit Downiiv syndrom u plodu.
c¢) Nevim

O tom, Ze jde o vyhledavaci metodu nejcastéjsich VVV, diky niz se zahajuje série specifickych
26 (87 %) prvoroditek a 28 (93 %) druhorodicek. Ctyti (13 %) prvorodicky a dvé (7 %)
druhorodicky se myln¢ domnivaji, Ze screening je diagnosticka metoda (Tabulka 4). Ptekvapilo
mé, ze vétSina respondentek vi, Ze screening slouzi pouze k vyhledani moznych rizik VVV.

Tato znalost miize nékteré Zeny pii pozitivnim vysledku prenatalniho screeningu alespoit mirné

uklidnit.

Tabulka 4 Znalost diivodii provadeéni screeningu

Prvorodicky Druhorodicky
n; fi (%) n; fi (%)
Vyhleddvaci metoda 26 87 28 93
Diagnostickd metoda 4 13 2 7
> 30 100 30 100
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Otazka C. 11 Je screeningové vysetieni 100% na vSechny vady?

a) Ano
b) Ne

c¢) Nevim

Touto polozkou jsem chtéla zjistit, jestli zeny vi, Ze screening neni 100%. Na zakladé vyzkumu
vyslo, Ze pouze jedna druhorodicka (3 %) se domnivd, ze screening je 100% a zadna
prvorodicka tento nazor nezastava. Spravnou odpoveéd zna 21 (70 %) prvorodicek
a 25 (83 %) druhorodi¢ek (Obrazek 5). Odpovéd nevim zvolilo 9 (30 %) prvorodicek
a 4 (13 %) druhorodi¢ky (Obrazek 6). Rozdil v poctu spravnych odpovédi u druhorodi¢ek
a prvorodicek muize byt zpisoben jak zkuSenostmi, tak zajmem respondentek o znalosti

spolehlivosti screeningu.

Prvorodicky
ano
0%

Obrazek 5 Spolehlivost screeningu

Druhorodicky
ano
3%

83%

Obrdzek 6 Spolehlivost screenignu
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PoloZka ¢. 12 Jaké vady se mohou screeningem odhalit?

a) Pouze Downiiv syndrom

b) Pouze srde¢ni vady a Downtiv syndrom

¢) Nejcéastéjsi trisomie (Downiiv syndrom, Patauiiv syndrom, Edwardstiv syndrom),
srde¢ni vady

d) Nevim

Screeningem se mohou odhalit trisomie, srde¢ni vady aj. Spravnou odpovéd’ zvolilo 24 (80 %)
prvorodicek i druhorodicek. O tom, Ze je mozné odhalit screeningem pouze Downtiv syndrom,
se domniva 1 (3 %) prvorodic¢ka a 2 (7 %) druhorodi¢ky. Dvé prvorodic¢ky (7 %) a 3 (10 %)
druhorodi¢cky se domnivaji, Ze je mozné odhalit pouze Downliv syndrom a srde¢ni vady.
Odpoveéd nevim zvolily 3 (10 %) prvorodicky a 1 (3 %) druhorodicka (Tabulka 5). Piekvapiveé
vySly totozné vysledky u obou skupin respondentek. Osobné jsem ¢ekala, ze budou vice

informované druhorodicky

Tabulka 5 Moznost detekovatelnych vad

Prvorodicky Druhorodicky

N; fi (%) N; fi (%)
Downtiv syndrom 1 3 2 7
Srdec¢ni vady +
Downtiv syndrom 2 7 3 10
3 nejcastejsi trisomie,
srdecni vady 24 80 24 80
Nevim 3 10 1 3
> 30 100 30 100

PoloZka ¢. 13 Co je to kombinovany test?

a) Jedna se o ultrazvukové vysetieni a podstoupeni genetické konzultace.

b) Jde o test, ktery kombinuje vySetieni krve matky s vySetfenim specifickych
ultrazvukovych detaili plodu.

c) Kombinuje se vySetfeni krve matky s podstoupenim genetické konzultace

d) Nevim

Kombinovany test je kombinaci UZ vySetieni a odbéru krve matky. Spravnou odpovéd’ zvolilo
24 (80 %) prvorodicek a 27 (90 %) druhorodi¢ek. Jen nepatrny pocet prvorodicek
a druhorodicek 1 (3 %) se domnivaji, Ze spravna odpoveéd’ ma byt kombinace UZ vySetieni

s genetickou konzultaci. Odpoveéd’ nevim zvolilo 5 (17 %) prvorodicek a 2 (7 %) druhorodicky
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(Tabulka 6). Vyhodnocenim této polozky zjistuji celkové dobrou informovanost respondentek

V otazce kombinovaného testu.

Tabulka 6 Znalost kombinovaného testu

Prvorodicky Druhorodicky
n fi (%) n fi (%)
UZ + krev matky 24 80 27 90
UZ + geneticka
konzultace 1 S 1 3
Nevim 5 17 2 7
> 30 100 30 100

PoloZka ¢. 14 Vite, co je to neinvazivni metoda testovani?

a) Jde o absolutné nejdokonalejsi zpisob diagnostiky, jejiz soucasti je vySetfeni krve matky
s vysetfenim odbéru jen malého mnozstvi plodové vody.
b) Jedna se o jednoduchy a bezpe¢ny krevni test, ktery ve védeckych studiich prokazal
moznost stanoveni rizika nejcastéjSich trisomii plodu.

¢) Nevim

Zajimalo mé¢, zda Zeny znaji neinvazivni metodu testovani. Spravnou odpovéd’ zna 23 (77 %)
prvorodicek a 22 (73 %) druhorodicek. Dvé (7 %) prvorodicky a jedna (3 %) druhorodicka
se domnivaji, ze je NIPT absolutné nejdokonalejsi zplisob diagnostiky, jejiz soucasti
je vySetieni krve matky s vySetienim odbéru jen malého mnozstvi plodové vody. Pét (17 %)

prvorodicek a sedm (23 %) druhorodicek zvolilo odpovéd nevim (Tabulka 7).

Tabulka 7 Znalost NIPT

Prvorodicky Druhorodicky

Nj fi (%) Ni fi (%)
Nejdokonalejsi
zpusob dg. 2 7 1 3
Jednoduchy krevni
test 23 77 22 73
Nevim 5 17 7 23
> 30 100 30 100
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PoloZka ¢. 15 Co miuiZeme gjistit neinvazivnim testem?

a) Trisomii 21 (Downiiv syndrom), Trisomii 18 (Edwardstv syndrom), Trisomii 13
(Patautiv syndrom) a pohlavi plodu

b) Pouze Downtiv syndrom

c¢) Pouze pohlavi plodu

d) Nevim

Polozkou ¢. 15 jsem chtéla zjistit, zda t€hotné zeny vi, které vrozené vyvojové vady lze odhalit
neinvazivnim testem. Z celkového po¢tu 60 (100 %) zen zna spravnou odpoved’ 41 (68 %) Zen.
To, ze miZe byt zjistén pouze Downiiv syndrom, se domnivaji 2 (3 %) respondentky. Odpoveéd’
nevim zvolilo 17 (28 %) respondentek. U této otazky nebyl rozdil mezi prvorodickami a
druhorodi¢kami, proto jsou graf i vysledky uvedeny z celkového poctu téhotnych Zzen 60
(Obrazek 7). Stejny vysledek u prvorodi¢ek a druhorodiek muize byt zptsoben také tim,
ze vétSina druhorodi¢ek nemusi mit zkuSenosti s neinvazivnim testem, ktery je pomérné novou

diagnostikou metodou.

Neinvazivni test

28%

= nejcastejsi trisomie + pohlavi
plodu

0% — = pouze downiv syndrom

= pouze pohlavi plodu

nevim

3%

Obrazek T Moznost detekovatelnych VVV
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PoloZka ¢. 16 Jaké komplikace mohou nastat po invazivni diagnostice (odbér plodové vody,

choriovych klkii, punkce pupecniku)?

a) Zadné komplikace nenastavaji
b) Potrat, infekce

c¢) Nevim

Zajimalo mé&, zda zeny vi, Ze hrozi urcité komplikace v souvislosti s invazivni diagnostikou.
Jedna (3 %) prvorodicka a jedna (3 %) druhorodic¢ka se domnivaji, ze nehrozi Zzadné komplikace
po provedeni invazivniho vysetieni (Obrazek 8 a 9). Spravnou odpovéd’ zvolilo 22 (73 %)
prvorodi¢ek a 26 (87 %) druhorodi¢ek. Odpovéd nevim zvolilo 7 (23 %) prvorodi¢ek
a 3 (10 %) druhorodicky. Piedpokladala jsem, ze vice respondentek nebude znat mozné
komplikace v souvislosti s invazivnim odbérem, ale vysledky vysly opa¢né. Vzhledem k tomu,

7e vétSina Zen zna tyto komplikace, dava pfednost neinvazivnimu testu.

Prvorodicky

100%
90%
80%
70%
60%
50%
40%

30%
20% 23%
10% W l

0%

73%

zadné komplikace potrat, infekce nevim

Obrdzek 8 Riziko komplikaci
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Druhorodicky

100%
90%
80%
70% 87%
60%
50%
40%
30%

20%
10% % \ 10%

0%

zadné komplikace potrat, infekce nevim

Obrazek 9 Riziko komplikaci

PoloZka ¢ 17 Myslite si, Ze mohou byt ZjiStény nékteré jiné onemocnéni v ramci prenatdlniho

screeningu, vyskytujici se u Vas?

a) Ano, muZe byt zjiSténa nap¥. preeklampsie, téhotenska cukrovka
b) Ne, vySetfenim mohou byt zjistény pouze vady plodu

¢) Nevim

Polozkou €. 17 jsem chtéla zjistit, jestli respondentky vi, Ze mohou byt v rdmci prenatalniho
screeningu odhalena i onemocnéni, vyskytujici se u nich samotnych. Pouze 6 (20 %)
prvorodi¢ek a 12 (40 %) druhorodi¢ek se domniva, Ze mohou byt odhaleny i nemoci, jako je
preeklampsie ¢i téhotenska cukrovka, vyskytujici se u nich (Obrazek 10). To, Ze nelze odhalit
nemoc vyskytujici se u té¢hotné zeny, nybrz ze lze odhalit pouze vady u plodu, se domniva
10 (33 %) prvorodi¢ek a 15 (50 %) druhorodic¢ek. Odpovéd nevim zvolilo 14 (47 %)
prvorodi¢ek a 3 (10 %) druhorodicky (Obrazek 11). Byl zjistén vyrazny rozdil v poctu
spravnych odpoveédi mezi prvorodi€¢kami a druhorodi¢kami. Bohuzel u obou skupin je znalost
toho, Ze je moZné odhalit i nemoci u matky velice nizka. Tato informace by méla byt zdlraznéna

v edukacnich materialech dostupnych v ambulanci.
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Prvorodicky ano, miiZe byt
zjisténo
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33%
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Obrazek 10 Moznost odhalent nemoci u matky

Druhorodicky
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vady plodu
50 %

Obrdazek 11 Moznost odhaleni nemoci u matky

55



PoloZka ¢ 18 MiiZe se stdt, Ze screening dopadne Spatné, i kdyz je plod Vv poiddku?

a) Ne, kdyz screening dopadne Spatné, plod je vzdy postizeny
b) Ano, screening udava jen zvySené riziko postiZeni

c¢) Nevim

Polozkou ¢. 18 jsem chtéla provérit, jestli zeny vi, ze screening mize dopadnout pozitivné
a presto muze plod byt v potadku. Dvé (7 %) prvorodicky a zadna druhorodicka je toho nazoru,
ze kdyz screening dopadne pozitivng, plod je vzdy postizeny. Spravnou odpovéd’ na otazku zna
22 (73 %) prvorodi¢ek a 21 (70 %) druhorodi¢ek (Obrazek 12). Odpovéd nevim zvolilo
6 (20 %) prvorodicek a 9 (30 %) druhorodic¢ek (Obrazek 13). Vyhodnoceni poukazuje na to,

Ze necela tietina respondentek mize mit ptehnané obavy pfi pozitivnim screeningu.

Prvorodic¢ky

nevim
20%

ano, screening
udava jen
zvySené riziko
73 %

Obrdazek 12 Vyznam pozitivniho vysledku

Druhorodicky

nevim
30%

ano, screening
udava jen
zvySené riziko
70 %

Obrdzek 13 Vyznam pozitivniho vysledku
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PoloZka ¢ 19 Downuy syndrom Ize na 100 % diagnostikovat?

a) Jakymkoliv screeningovym vysetienim v téhotenstvi
b) Pouze invazivnim vySetfenim — odbér plodové vody, choriovych klki
¢) Neinvazivnim testem

d) Nevim

Zamérem polozky €. 19 bylo zjistit, o kterém testu ¢i vySetieni si Zeny mysli, ze je 100%.
Tti prvorodic¢ky (10 %) a 5 (17 %) druhorodicek Si nespravné mysli, ze Ize Downiv syndrom
diagnostikovat na 100 % jakymkoliv screeningovym vySetfenim v téhotenstvi. Spravnou
odpovéd znd 13 (43 %) prvorodi¢ek a 18 (60 %) druhoroditek (Obrazek 14). Zadna
prvorodicka a pouze 2 (7 %) druhorodicky se myln¢ domnivaji, ze neinvazivni test
diagnostikuje Downtv syndrom se 100% spolehlivosti. Spravnou odpovéd’ nezna 14 (47 %)
prvorodic¢ek a 5 (17 %) druhorodi¢ek (Obrazek 15). Vyhodnocenim odpovédi byl zjistén veelku
vyznamny rozdil v poctu spravnych odpovédi mezi sledovanymi skupinami respondentek,
z ¢ehoz usuzuji, Ze druhorodicky jsou opravdu 1épe informované o spolehlivosti prenatalniho

screeningu.

Prvorodicky
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Obrdzek 14 Moznosti vySetreni
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Druhorodi¢ky
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Obrazek 15 Moznosti vySetreni
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PoloZka ¢ 20 Odkud Cerpadte informace tykajici se prenatdalniho screeningu?

a) Lékar

b) Porodni asistentka
¢) Kamaradi a znami
d) Rodice a ptibuzni
e) Knihy, ¢asopis

f) Internet

g) Skola

V této polozce bylo mozno vybrat vice odpoveédi. Jak lze ocekdvat, nejvice informaci
je vyhledavano na internetu. Tato skutecnost je potvrzena vysledkem vyzkumu, z néhoz
vyplyva, Ze 24 (80 %) prvorodicek a 16 (53 %) druhorodicek sbira informace o prenatalnim
screeningu na internetu. Od 1ékafe ziskava informace 21 (70 %) prvorodicek a 14 (46 %)
druhorodi¢ek. Od porodni asistentky ¢erpa pouze 1 (3 %) prvorodi¢ka a 1 (3 %) druhorodicka.
Ctyii prvorodicky (13 %) a 3 (10 %) druhorodi¢ky Gerpaji od znamych a kamaradi. Knihy
procita 10 (33 %) prvorodicek a 9 (30 %) druhorodic¢ek (Obrazek 16). Pro mé jakozto porodni
asistentku je udivujici, ze pouze 2 z 60 respondentek cCerpaji informace o prenatalnim
screeningu od porodnich asistentek. Z vysledka vyplyva, ze by se porodni asistentky mély vice

podilet na edukaci téhotnych zen.

25

20
15
10 !

1ékar znami knihy internet Skola

Pocet tehotnych zen

ol

= Prvorodicky absolutni ¢isla ® Druhorodicky absolutni ¢isla

Obrazek 16 Zdroje informaci
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12.3 Vyhodnoceni informovanosti respondentek

Pro moznost vyhodnoceni celkové informovanosti u prvorodi¢ek a druhorodicek, jsem
si stanovila kritéria. Do kategoric Velmi dobie informované — patii téhotné zeny, které
poskytly 8 - 10 spravnych odpovédi z 10 moznych. Do kategoric Dobfe informované, spada;ji
téhotné Zeny, které odpovédély na 7 - 6 otazek spravné. Nedostateéné informované jsou
tdhotné Zeny, které poskytly 5 - 3 spravné odpovédi. Zadna informovanost thotnych Zen

je kritériem pro 2 - 0 spravnych odpoveédi.

Po vytvofeni kategorii - Velmi dobrd informovanost, Dobra informovanost,
Nedostate¢na informovanost a Zadna informovanost, jsem zjistila, ze je Velmi dobra
informovanost u 3 (10 %) prvorodicek a 12 (40 %) druhorodi¢ek, Dobra informovanost
u 25 (83 %) prvorodicek a 18 (60 %) druhorodi¢ek, Nedostatetna informovanost
u 2 (6 %) prvoroditek, ale u zadné druhorodicky, Zadna informovanost nebyla zjisténa
ani u jedné prvorodicky ¢i druhorodicky (Obrazek 17 a 18). Domnivam se, Ze tento vysledek je

zpusoben pievazné zkuSenostmi druhorodi¢ek z minulé gravidity.

Zhodnoceni informovanosti - prvorodicek

Z4dna
informovanost - =
Nedostate¢né 0 _Velml dobre?
informované | lnfornéovane
2

Dobre
informované
25

Obrazek 17 Zhodnoceni informovanosti
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Zhodnoceni informovanosti druhorodié¢ek

Nedostatecné Z4adna
informované informovanost
0 0

Velmi dobre
informované
12

Dobrie
informované
18

Obrazek 18 Zhodnoceni informovanosti
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13 DISKUZE

V této kapitole diskutuji 0 vysledcich vyzkumného Setfeni a porovnavam s dal§imi
pracemi. Diky ochoté Zen a 1ékarky spolupracovat byly ziskany cenné informace ohledné dané
problematiky. Rozhovor umoznil hlubsi porozuméni této problematice at’ jiz ze stran postoju,
tak informovanosti zen. Byly ziskany dulezité informace 1 o tom, co by se podle nich mélo
zménit v Ceské republice v ramci prenatalni pée. Veskera fakta poslouZila k nastinéni dané

problematiky.

Vyhodnocenim polozky ¢. 9 v kvantitativnim vyzkumu jsem zjistila, Ze se 22 (73 %)
prvorodi¢ek z 30 dotazovanych domniva, ze jsou nedostateéné informovany. Druhorodiéek,

které se domnivaji, ze jsou nedostatecné informovany, je pouze 9 (30 %).

V ramci kvalitativniho vyzkumu jsem u pani A 1 B zjistila ndzor na pocit lepsi
informovanosti v druhé gravidité. Pani A sice uvedla, Ze je nedostate¢né informovana
o prenatalnich vysettenich, moznych komplikacich aj. Na druhou stranu pfiznala, Ze uz nema
potiebu jako pfi prvnim téhotenstvi vyhledavat informace o této problematice. Pani B uvedla,
ze nyni ma jisté lepsi pocit informovanosti, tykajici se prenatalniho screeningu, nez pti prvni

gravidite.

Domnivam se, ze vétSina respondentek — prvorodicek, se setkava poprvé s divody,
pribéhem a moznymi komplikacemi, tykajici se prenatalniho screeningu. Mnoho véci se tak
pro n¢ stava novymi. Druhorodicky jiz téhotenstvim a porodem prosly. Vi, které vysetteni
v minulosti absolvovaly. Informace pro né tudiz nemuseji byt nové. Prenatalni diagnostika
se tak pro né stava jasné¢jsi. Proto mohou mit druhorodicky pocit, Ze maji dostatek informaci

o divodech, pritbéhu a moznych komplikacich tykajici se prenatdlniho screeningu.

Skutilovd (2013) nerozliSuje ve své disertatni praci informovanost primipar
a sekundipar. Ve vyzkumu pani doktorky se vyskytlo 80 % Zen, které maji pocit dostatecné
informovanosti o screeningovém vySetfeni v té€hotenstvi. Poté ale z jinych otazek zjistila,
7e to miize byt pouze jejich domnénka o pocitu dostatecné informovanosti. Pani doktorka
to usuzuje napt. z toho diivodu, Ze se 30 % respondentek v jejim vyzkumu domniva, Ze pozitivni
screening znamena jistotu postiZzeni ditéte (plodu) podobné jako v naSem vyzkumu, kdy zhruba
tfetina Zen neznala odpovéd’. Zeny nejéastéji Eerpaji informace od lékate a z internetu. V ramci
vyzkumu Skutilové (2013) je mnoho zen (40 %), co Cerpaly informace z internetu, ale jesté
veétsi Cast zen (74 %), co ziskavala informace predevs§im od svého lékare. V mém vyzkumu

je vice zen, které Cerpaly informace predevsim =z internetu (80 % prvorodicek
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a 53 % druhorodicek). Od 1ékare cerpalo 70 % prvorodicek a 46 % druhorodi¢ek. Muze to byt
zpusobené také tim, ze nékteré Zeny se ostychaji oteviene zeptat. Jinym diivodem mtize byt to,
ze nekteré zeny si chtéji udélat obrazek nebo nazor diive, nez pljdou k lékafi na vysetieni.
V ramci kvalitativniho vyzkumu ob¢ zeny Cerpaly informace z internetu a od svych 1ékaid. Pani
A ma pocit, ze ji Iékat informuje, ale ne podle jejich predstav. SpiSe se musi sama doptavat.
Pani B je s informovanosti od svého I¢kaie spokojena. Ani jedna z nich pIn¢ nedivéiuje

internetu.

V nasem vyzkumu Cerpaji pouze 2 (6 %) Zeny informace od porodnich asistentek.
Domnivam se, ze diivodem miize byt napft. to, ze si zeny mysli, ze u gynekologa vétSinou
pracuje spiSe vSeobecné vzdélany oSetfovatelsky persondl nez odborné vzdélané porodni
asistentky. Lékatka zjistila v ramci svého vyzkumu, Ze pii moznosti vybéru by vétSina
téhotnych zen chtéla byt informovana o prenatdlnim screeningu od porodni asistentky,
a to az 63 % Zen, Iékate by volilo 32 % Zen. Domnivam se, Ze si Zeny mysli, Ze porodni
asistentky se dokdzi vice zajimat o pocity téhotnych Zen a tim mohou byt pro né vice
empatickymi v daném okamziku. Moznym divodem muzZe byt i to, ze 1ékafi mluvi Casto piilis
odborné. Predpokladam, Zze porodni asistentky mluvi k Zendm vice srozumiteln¢. Déle také
vétsinu porodnich asistentek tvoii zeny, které mohou mit k t€hotnym Zenadm blize nez 1ékari

muzského pohlavi.

Z kvalitativniho vyzkumu jsem se dozvédéla, Ze je nedostatek edukacnich materilt.
Ne vSechny zeny davétuji internetu. Vyskytuji se 1 zeny, které by jako moznost zmény
na prenatalni péc¢i uvitaly pravé vypracovany edukacni material, aby lépe porozumély
jednotlivym druhiim vySetfeni a mohly si tak lépe vybrat. Eduka¢ni material by uvitalo i mnoho
dotazovanych Zen ve vyzkumu Sustrové (2014). Vétiina respondentek stejné jako v mém
vyzkumu poukazuje na to, Ze brozurky chybiu jejich osettujicich lékati. Podle Sustrové (2014)
téhotné zeny dostdvaji edukacni materialy od genetického odbornika, kterého ovSem navstévuji
az v piipadé zjisténi rizika v tehotenstvi nebo dle indikace lékafe. Sustrova uvadi, Ze tyto
materidly by mély byt distribuovany mezi Zenami mnohem dfive, coZz by pfispélo k lepsi

psychické pohodé zen.

VO1: Jaké rozdily jsou v informovanosti oslovenych prvorodi¢ek a druhorodic¢ek

o metodach prenatalniho screeningu?

K vyzkumné otazce €. 1 se vztahuji polozky ¢. 10 — 14 z okruhu ot4zek znalostnich.

Tyto polozky byly zaméfeny na zjiSténi znalosti respondentek o metodach prenatdlniho
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screeningu. Témito polozkami jsem chtéla zjistit rozdily védomosti o moznych metodach mezi

prvorodi¢kami a druhorodickami.

Stejna informovanost byla zjisténa v poloZce ¢. 12. V poloZce €. 14 bylo informovano
0 jednu prvorodic¢ku vice. Druhorodi¢ky byly Iépe informované v poloZzkach ¢. 10, 11 a 13.

U polozky €. 10 — zda je screening vyhledavaci metodou ¢i diagnostickou, jsem zjistila,
ze 26 (87 %) prvorodicek a 28 (93 %) druhorodicek vi, Ze se jedna o vyhledani moznych rizik.

U polozky €. 11 — zda je screeningové vySetfeni 100% na vSechny vady, jsem
se dozvédéla, ze z 30 prvorodicek zna spravnou odpoveéd 21 (70 %) respondentek
a z 30 druhorodicek ji zna 25 (83%) respondentek.

U polozky €. 12 — zda respondentky vi, které vrozené vyvojové vady je mozné odhalit
screeningem, jsem se dozvédéla, ze stejny pocet 24 (80 %) prvorodicek i druhorodicek zna

spravnou odpoveéd'.

U polozky €. 13 — zda respondentky znaji pojem kombinovany test, jsem zjistila,
7e 24 (80 %) prvorodicek vi, Ze se jedna o UZ vySetfeni + vySetieni krve matky. Druhorodic¢ek

je 27 (90 %), které vi, co je to kombinovany test.

U polozky ¢. 14 — zda respondentky znaji neinvazivni metodu testovani, jsem zjistila,
ze 23 (77 %) prvorodicek znaji pojem NIPT. Druhorodicek je 22 (73 %), které znaji spravnou
odpoveéd'.

V ramci kvalitativniho vyzkumu byla u pani A i B zjisténa velmi dobra informovanost
o metodach prenatalniho screeningu. Ob¢ dotazované zeny dokézaly spravné odpoveédét na mé
otazky. Ob¢ vi, Ze screeningové vySetieni je vyhledavaci metoda a Ze neni 100% na vSechny
vady. Pani A, které vySel pozitivni prvotrimestralni screening, tak neztraci nadé&ji a veéfi,
ze vysledky neinvazivniho testu nepotvrdi Downiv syndrom. Pani B bohuzel tato znalost
neuklidiiuje. Ob¢ pani dokazaly vyjmenovat alespon nejzndméjsi vrozené vyvojoveé vady, které
je mozné prenatalnim screeningem odhalit. Pani A 1 B jiZ podstoupily kombinovany test, proto
vi, co tento pojem znamend. Pani A je o neinvazivnim testu informovana velmi dobie prave
diky zkuSenosti z minulého téhotenstvi. Pani B znéd také neinvazivni metodu testovani,
ale jelikoz ji v minulosti nepodstoupila, tak nema zkusenosti a nezna tolik podrobnosti jako

pani A.

Z dotaznikového ale i kvalitativniho Setfeni jsem zjistila, Ze je vice druhorodicek, které
maji nejenom pocit, ale jsou i vice informované nez prvorodicky. Rozdil v informovanosti mezi

prvorodickami a druhorodiCkami miize byt zpusoben vice faktory. Jeden z faktort muze byt
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ptistup lékart, ktefi nerozliSuji, zda je Zena t€hotnd poprvé ¢i po n€kolikaté. DalSim z divodi
rozdilné informovanosti prvorodicek a druhorodi¢ek mtize byt vice osobnich zkusenosti a poté
jim prenatalni diagnostika muze byt jasnéjsi. Pacientky dochazi do ordinace jedna po druhé
a 1ékafi mohou ztracet poté piehled o tom, komu je tfeba dat podrobnéjsi informace a zcela
jasng, srozumiteln¢ vysvétlit divody doporucovanych vysetieni anebo je pouze zopakovat.
Nékdy mohou mluvit k zené ptili§ odborné, pak zena miize mit pocit zahlcenosti z novych
informaci. Je tfeba dat prostor a €as k poloZeni otazek. Zde nastupuji do role porodni asistentky,
které maji dale edukovat klientky. Porodni asistentky maji jedine¢nou a nenahraditelnou tlohu

o zeny pecovat, ale 1 psychicky je ptipravit na probihajici téhotenstvi a budouci porod.

V nékterych otazkach byla vétSina zen piekvapivé informovana dobie. Vzhledem
k tomu, Ze kombinovany test neni hrazen zdravotnimi pojiStovnami, mize to byt pravé divod
k rozhodnuti, zda jit na vySetfeni ¢i ne. Myslim si tedy, ze zeny, které podstoupi napf. tento
kombinovany test v ramci prvotrimestralniho screeningu, tak si o ném vyhledavaji informace,
nez se na n¢j objednaji. Informovanost je dulezitou soucasti klinické praxe. Spravna
informovanost Zen a porozuméni stanovenému postupu mize zlepsit poradenstvi a dodrzovani
doporuovaného postupu. Informovanost miize také snizit stres spojeny s moznymi

prenatalnimi vysetfenimi.

Lékatka vysvétluje, Ze Zeny, které chtéji byt informované, jsou schopny si informace
vyhledat. Vyskytuji se ale i Zeny, které téhotenstvi moc nefe$i. O téch se domniva,
ze informované dostatecné¢ nejsou. Pro zdokonaleni informovanosti by volila zavedeni
nejvhodnéjsiho vzoru, jak postupovat pii genetickém screeningu. Domniva se, Ze prozatim

je urcity chaos v tomto postupu.

VO2: Jaké rozdily jsou v informovanosti oslovenych prvorodi¢ek a druhorodicek

o pripadnych komplikacich a vysledcich vySetifeni?

K vyzkumné otazce €. 2 se vztahuji polozky €. 15 — 19 z okruhu otdzek znalostnich.
Tyto polozky byly zaméfeny na zjisténi znalosti respondentek o piipadnych komplikacich
a vysledcich vySetteni. Témito polozkami jsem chtéla zjistit rozdily védomosti 0 komplikacich

a vysledcich vysetfeni mezi prvorodickami a druhorodickami.

Stejna informovanost byla zjiSténa v poloZce €. 15. V poloZce €. 18 bylo informovano
0 jednu prvorodi¢ku vice neZ druhorodi¢ku. Lepsi informovanost u druhorodicek jsem

zjistila v polozkach ¢. 16, 17 a 19.
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U polozky ¢. 15 — jsem zjistila, ze stejny pocet prvorodi¢ek i druhorodicek vi,

co je mozné zjistit neinvazivnim testem. Spravnou odpoveéd’ zna 41 (68 %) respondentek.

U poloZky ¢. 16 — jestli zeny znaji mozné komplikace po invazivni diagnostice, jsem se
dozvédéla, ze z 30 dotazovanych prvorodi¢ek zna spravnou odpoveéd’ 22 (73 %). Druhorodicek
je 26 (87 %), které vi, ze invazivni diagnostika muze zpusobit komplikace, jako je potrat

¢i infekce. Zbylé Zeny se domnivaji, Ze nehrozi zadné komplikace nebo odpoveéd neznaji.

U polozky €. 17 — to, ze je mozné v ramci screeningu odhalit nemoc, ktera se mize
vyskytovat u t€hotné zeny (mimo dals$iho mozného odhaleni vad plodu), vi pouze 6 (20 %)

prvorodi¢ek. Druhorodicek je 12 (40 %), které znaji spravnou odpoveéd'.

U polozZky ¢. 18 — jsem zjistila, ze 22 (73 %) prvorodicek a 21 (70 %) druhorodicek jsou

si védomy toho, ze screening udava jen zvySené riziko postizeni plodu.

U polozky €. 19 — se 13 (43 %) prvorodi¢ek a 18 (60 %) druhorodi¢ek domniva,
ze Downuv syndrom lIze diagnostikovat na 100 % pouze invazivnim vySetfenim. VéEtSina

zbylych Zen nezna spravnou odpoved.

V ramci kvalitativniho vyzkumu byla u pani A 1 B zjisténa dobrd informovanost
o vysledcich a moZznych komplikacich v souvislosti s prenatalni diagnostikou. Ob¢é dotazované
zeny dokazaly vcelku spravné odpovédét na mé otazky. Pani A vi, které vady je mozno
detekovat neinvazivnim testem. Také vi, ze NIPT odhaluje mimo jiné i pohlavi plodu. Dokonce
vi, ze nov¢jsi neinvazivni test VisibiliT dokaze vyhledat pouze dvé nejvice se vyskytujici
trisomie, na rozdil od MaterniT21 plus testu, ktery vyhledava tii nejvice se vyskytujici trisomie
u plodu. Pani B vi o neinvazivnim testu, ale spiSe okrajové. Pani A nevédéla o tom, Ze je mozné
prenatalnim screeningem vyhledat nemoci, které se mohou vyskytovat i u nich samotnych. Pani
B o této moznosti védéla, ale jiz nedokéazala uvést priklad nemoci, které je mozné vyhledat.
Obe¢ zeny znaji mozna rizika v souvislosti s invazivnim odbérem. Z tohoto divodu se pani A
rozhodla podstoupit neinvazivni test. Pani B dala pfednost invazivni diagnostice, i pfes mozné
obavy. Domnivala se, Ze bude odbér silné bolestivy, ale piekvapivé uvadi, Ze pocitovala spise

urcity dyskomfort. Pani B také spravné uvadi, Ze ji zvolena metoda je vice spolehliva.

V ramci empirické ¢asti jsem zjistila nejmensi informovanost v polozce ¢. 17, kdy 80 %
prvorodicek a 60 % druhorodicek nevi, Ze je mozné odhalit prenatalnim screeningem i nemoci,
které se mohou manifestovat u nich samotnych. Domnivam se, ze kdyby zeny véd¢€ly, ze je
mozné prenatalnim screeningem odhalit i nemoci vyskytujici se u nich samotnych, pak by mély

vétsi motivaci ho podstoupit. Je lepsi podchytit a piipadné 1é¢it nemoc jiz v po&atcich. Zeny,
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které necht¢ji podstoupit prenatdlni vySetfeni, mivaji Casto spojené vysetfeni se stresem, maji
pocit, ze existuje moznost faleSn¢ pozitivnich vysledk, které je zbytecné mohou pak stresovat.
Domnivaji se, ze se t€hotenstvi medicinalizuje. Jejich divodem mtize byt i vira v Boha, necht¢ji
podstupovat prenatalni vySetieni, tfeba proto, ze dité by si nechali takové, jaké se narodi. Vira
v Boha jako jeden z diivod, pro¢ si nechat dité, byla zmapovana ve studii o mexickych zenach
a jejich partnerech ve znamém textu Browner, Proloran, Cox (1999). Tyto studie nepotvrzuji
vysledky mého vyzkumu. Podle mého vyzkumu by podstoupilo 50 % prvorodicek a 57 %
druhorodi¢ek umélé ukonceni téhotenstvi. Pouze 7 % prvorodicek se jasné vyjadiilo,
7e by si ponechaly dité. Odlisné vysledky mohou byt zplisobeny rozdilem poctu véficich zen
v katolickém Mexiku a ateistické Ceské republice. Kubacova (2013) dale uvadi, Ze prenatalni
diagnostika ma vyznam pro ty, které by si postizené dité nenechaly. Rutinni testovani tedy neni

pro kazdou zenu Zadouct.

Mensi informovanost respondentek byla dale zjisténa v polozce €. 19, ktera zjistovala,
jakymi metodami je mozné 100% detekovat Downtv syndrom. Mnoho respondentek
17 (57 %) z fad prvorodicek si neni védomo nebo nezna spravnou odpoveéd’, kterd metoda je
100% spolehliva. Druhorodicek je 12 (40 %), které neznaji odpovéd’ nebo si mysli, ze Downiv
syndrom Ize diagnostikovat s jistotou NIPT ¢i jakymkoliv screeningovym testem. S podobnym
vysledkem se setkala i Skutilova (2014), kdy 41 % respondentek v¢ri, Ze je invazivni vySetieni

nahraditelné kombinovanym testem.
VO3: Ktera metoda prenatalni diagnostiky je t€éhotnymi Zenami preferovanéjsi?

K vyzkumné otdzce €. 3 se vztahuji polozky €. 6 a 7 z okruhu otézek postojovych. Chtéla
jsem zjistit, zda preferuji t€hotné Zeny invazivni vySetfeni (AMC aj.) ¢i neinvazivni metodu
testovani (Harmony, Materni T21 plus, VisibiliT aj.). Z kvantitativniho vyzkumu jasné plyne,
ze ob¢ skupiny, jak prvorodicky, tak druhorodicky preferuji neinvazivni metodu testovani.
Z celkového poctu 60 dotazovanych t€hotnych Zen dava prednost 10 (17 %) Zen invazivnimu
vySetfeni. Neinvazivni metodu testovani by radéji podstoupilo 50 (83 %) zen. Mnohé z nich
uvedly jako diivod vybéru této metody pravé obavy z moznych komplikaci po provedeném
invazivnim vykonu. Respondentky, které by radgji podstoupily invazivni diagnostiku, uvedly,
Ze je tato metoda spolehlivejsi. Jedna respondentka zdiivodnila, Ze jiz na odbéru plodové vody
byla pfi prvnim téhotenstvi a proto by bez problému znova byla ochotna podstoupit invazivni
diagnostiku. Na otazku, jaky postoj by respondentky zaujaly v pfipadé pozitivity
prvotrimestralniho screeningu odpovédélo 38 (63 %) respondentek, ze by si nechalo ovéfit

screening jinymi testy. Domnivam se, Ze mély na mysli prav€é neinvazivni test. Pouze
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10 (17 %) respondentek by podstoupilo invazivni diagnostiku a 2 by podstoupily umélé
ukonceni téhotenstvi. Z ¢ehoz vyplyva, Ze v polozkach ¢. 6 a 7 se shoduji pocty zen, které
by byly ochotné podstoupit invazivni diagnostiku. Zbylych 10 (17 %) respondentek v dany

okamzik neznalo sviij postoj.

V ramci kvalitativniho vyzkumu jsem se utvrdila v tom, Ze pfi moznosti vybéru je
preferovanou metodou neinvazivni test. Pani A, ktera pfijela ze Slovenska, by nikdy
nepodstoupila odbér plodové vody ani jiné invazivni vySetteni z diivodu Spatné zkusenosti. Dvé
jeji blizké kamaradky podstoupily odbér plodové vody a obé potratily. Z této odstrasujici zpravy
méla pani velké obavy podstoupit AMC, proto si jiz pi1 druhém téhotenstvi vybrala neinvazivni
test. Pani B, ktera podstoupila odbér choriovych klkii, zminila, Ze by preferovala neinvazivni
test, ale ze z finanCnich divoda si vybrala pravé odbér invazivni. Také se domniva,
ze je ji zvolend metoda spolehlivéjsi, coz mize byt dalSim divodem zvolené metodiky
vySetieni.

Podle ndzoru I€karky je neinvazivni test vybornym vySetienim. Pouze ta cena by mohla
byt nizsi, aby byla dostupné;jsi pro vice zen a tim by se mohl jesté vice snizit pocet invazivnich
vySetieni. Bohuzel se domniva, ze NIPT zcela nenahrazuje invazivni vykony. Je to z diivodu
placentarniho mozaicismu. Timto vySetfenim také prozatim nelze potvrdit vSechny vrozené
vyvojové vady, protoze existuji i vzacné VVV, které 1ékaika pochybuje, ze bude mozné zcela

pokryt neinvazivnim testem.

Z archivu v ambulanci bylo zjisténo, kolik zen v poslednich tfech letech podstoupilo
invazivni vysetfeni (aminocentézu, odbér choriovych klkii) a kolik podstoupilo neinvazivni
metodu testovani (Harmony, MaterniT21 plus, VisibiliT). Z obrazku 19 vyplyva, Ze pocty zen
se rapidné lisi. V roce 2012 podstoupilo invazivni diagnostiku 176 t€¢hotnych zen. Ve stejném
roce byl neinvazivni test vybrdn pouze 22 Zenami. V roce 2013 je jiz pocet zen, které
podstoupily NIPT vyss§i — 86 Zen. V roce 2013 podstoupilo invazivni vySetfeni 163 Zen.
V minulém roce 2014 podstoupilo 129 Zen invazivni vySetfeni a 136 neinvazivni test.
Neinvazivni vySetfeni se dle zjiSténych dat opravdu stavd ¢im dal vice oblibenou metodou

vySetfeni. Domnivam se, Ze pocty zen se budou i nadale zvySovat v nastavajicich letech.
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Obrazek 19 Pocty zvolenych metod vySetreni

Dle Skutilové (2013) je 46 % zen, které by dokazaly odmitnout invazivni vySetfeni
z divodu komplikaci po vykonu anebo nizké spolehlivosti triple testu. Zeny, které
by podstoupily invazivni diagnostiku, uvadéji jako duvod jistotu zdravého ditéte (plodu),
psychickou pohodu, pfani nemit postizené dité aj. V naSem vyzkumu dava vétSina zen (83 %)
z téchto diivodd piednost neinvazivni diagnostice. Ve vyzkumu Sustrové (2014) 2 Zeny
Z 8 odmitly invazivni zakrok. Jedna z nich si dité chtéla nechat a druhd dala ptednost
neinvazivnimu testu, protoze nechtéla, aby doslo k nasilnému vniknuti do prostoru, ktery dité
obyva. Dalsi pacientka, kterd odmitla invazivni zakrok, se setkala nasledné se Spatnym
pristupem ze stran 1ékaii. M¢la pocit, ze jako pacientka u nich skoncila a tak si vyhledala jiného
I¢kate, ktery jeji postoj respektoval. Zakladem prenatalni diagnostiky je nedirektivnost
a respektovani ptani Zeny, tudiz by takova situace neméla spravné nastat. V mém vyzkumném
Setieni vySly podobné vysledky. Kazda Zena mé pouze trochu odli$ny diivod a postoj ke zvolené

metodice vysetieni.

Pocty Zzen v poslednich tfech letech, podstupujici invazivni diagnostiku a neinvazivni
testovani ve sledované ambulanci se dosti lisi. Divodem mtiZze byt to, ze v roce 2011 byl nové
zaveden neinvazivni test v CR. Mnoho Zen o této metodé nevédélo. Nyni o této metodd
je informovano mnohem vice Zen. Kromé& toho vy$si pocet Zen podstupujici neinvazivni
vySetieni ve zkoumané ambulanci mize byt také zplisobené tim, Ze ne ve vSech méstech je tato
metoda dostupna. Proto do této ambulance ptijizdi i t€hotné zeny z jinych mést. Rozhodujici
ovSem muze byt pro Zeny cena vysetfeni, jak uvadi v bakalaiské praci Kubacova (2013). Mnoho

zen zna komplikace, které mohou nastat po invazivnim vykonu a tak nechce podstupovat riziko
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potratu. Respondentka ve vyzkumu Sustrové (2014) uvedla, e obavy a odpovédnost
za piipadny potrat zpisobeny aminocentézou byly mnohem vétSi nez obavy z vrozenych
vyvojovych vad. Calda (2014) ve svém ¢lanku o neinvazivnim testovani uvadi, Ze je dulezité
polozit si otazku, co je cilem prenatalni diagnostiky aneuploidii, zda za zddnou cenu neohrozit
téhotenstvi (tj. odmitnout invazivni vysetfeni) ¢i zda chceme ziskat maximum informaci

o chromozomalni vybavé plodu (Calda, 2014, s. 15 - 16).

13.1 Shrnuti vysledku

Ve vyzkumu byly polozeny tii zdkladni otdzky, z nichz prvni se zabyvala
informovanosti t€éhotnych Zen o metodach screeningu, druha se zabyvala informovanosti Zen
o komplikacich a wvysledcich vySetfeni a treti zkoumala preferenci mezi invazivnim
a neinvazivnim vySetfenim. Prvni i druha otazka potvrdila muaj piedpoklad, Ze vice
druhorodicek bude 1épe informovanych nez prvorodi¢ek o metodach, vysledcich a moznych

komplikacich prenatdlniho screeningu i diagnostiky.

Procentualné se jedna o 73 % prvorodicek s pocitem nedostatecné informovanosti
a pouze 30 % druhorodicek, kterym pocitové chybi informace o prenatdlnim screeningu.
Vyzkum potvrdil mou domnénku, ze druhorodi¢ky budou lépe informované nez prvorodicky.
100 % druhorodicek a 93 % prvorodi¢ek se nachazely na stupnici Velmi dobré nebo Dobré
informovanosti. Nedostatetné informované byly pouze 2 (7 %) prvorodicky a Zadna
druhorodi¢ka. V tomto piipad¢ je ale potieba vzit v uvahu, ze vyzkum byl vykonavan
v ambulanci specializované na prenatalni vySetieni, coz implicitné¢ predurcuje vyssi troven
informovanosti mezi pacientkami, a tedy pfedpokladam, ze v bézné gynekologické ambulanci

by se mohly vysledky nepatrné liSit.

Na zaklad€¢ kvalitativniho 1 kvantitativniho Setfeni lze fici, Ze o screeningovych
metodach byly celkové dotazované Zeny informovany vice nez o vysledcich vySetfeni

a ptipadnych komplikacich v souvislosti s invazivni diagnostikou.

V ramci znalosti screeningovych metod byla zjiSténa 80% nebo vyssi informovanost
ve Ctyfech znalostnich poloZkach (z péti) u druhorodicek a ve tfech znalostnich poloZzkach
u prvorodicek. Pouze v jedné poloZce byla informovanost na 77 % u prvorodiek a 73 %

u druhorodicek.

Naopak v ramci znalosti o vysledcich a moznych komplikacich byla zjisténa

informovanost jiz men$i. Pouze v jedné polozce byla zjiSténa informovanost
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u 87 % druhorodicek, ale jen 73 % prvorodi¢ek. Ve zbylych polozkach byla zjisténa
informovanost mén¢ nez 80 % u obou sledovanych skupin. Ve dvou znalostnich polozkach
o vysledcich a komplikacich byla informovanost obou sledovanych skupin dokonce

na 60 % a méné.

Tteti otazka se zabyvala vybérem mezi invazivnim a neinvazivnim vySetfeni. Pouze
17 % Zen by dobrovolné podstoupilo invazivni vySetfeni, které se vyznacuje 1% rizikem
vyskytu potratu Naproti tomu 83 % Zen by dalo radéji pfednost bezpeénému neinvazivnimu
vySetfeni. Tato skute¢nost miize byt také vysvétlena vyssi informovanosti Zzen o celkovych
rizicich téhotenstvi, coz uz bylo diive prokdzdno v mém vyzkumu. V tomto piipadé je vSak
potieba uvést, ze invazivni vySetieni je vice spolehlivé a proto miize byt neinvazivni vysetieni

zavrhovano 17 % zen dle mého vyzkumu.
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14 ZAVER

Cilem prace bylo zmapovat problematiku informovanosti a postojii té¢hotnych zen

V prenatalni péci.

Teoretickd Cast prace se vénuje posunu Vv prenatalni péci, jak se rozviji v poslednich
desetiletich. Dale se zabyva dispenzarni péci ve fyziologickém t&hotenstvi; genetickym
poradenstvim, provadénim vSeobecného prenatalniho screeningu VVV a problematikou UZ
vySetieni v téhotenstvi. Teoretickd Cast dale zahrnuje metody invazivniho a neinvazivniho
vySetieni. Nechybi zde psychologické aspekty v ramci prvotrimestralniho screeningu, kde
je uvedeno ukonceni téhotenstvi postizeného plodu. Na zavér teorie popisuji kompetence

a podil péCe porodni asistentky v prenatalni péci.

Vyzkumné Setfeni se sklddalo z vyuziti kvalitativnich a kvantitativnich metod vyzkumu.
Kvalitativni vyzkum ptinesl cenné informace o této problematice a odhalil postoj Zen
k jednotlivym vySetfenim a informovanost téhotnych zen. Sbér dat probihal formou
polostandardizovaného rozhovoru. Kvalitativni vyzkum byl proveden z diivodu, aby umoznil
odhaleni informovanosti a postoji a pfedevSim hlubsi porozuméni dané problematiky.
Na kvalitativni vyzkum navazuje kvantitativni vyzkum. Podle vypovédi téhotnych zen
a lékatky a studia literatury byl vytvofen nestandardizovany dotaznik pro téhotné Zeny,
prichazejici na prvotrimestralni screening do prenatalni poradny ve Zlinském kraji. Vice
druhorodi¢ek nez prvorodicek se domniva, Ze jsou informované o prenatalni péci. Pomoci
kvantitativniho vyzkumu jsem zjistila, Ze existuje rozdil v informovanosti o screeningovych
metodach ale 1 o vysledcich a komplikacich u prvorodi¢ek a druhorodicek. Celkove jsou velmi
dobie informované 3 (10 %) prvorodi¢ky a 12 (40 %) druhorodi¢ek. Dobie informovanych
je ve vSech otazkach 25 (83 %) prvorodiéek a 18 (60 %) druhorodiek. Nedostate¢né

informovany jsou celkové pouze 2 (6 %) prvorodi¢ky a Zzadna druhorodicka.

Na zdklad¢ vyhodnocenych dat mi bylo umoznéno patrat v ambulantnim archivu, kolik
Zzen podstoupilo invazivni a kolik neinvazivni test. Z jednotlivych faktii (kvalitativni,
kvantitativni vyzkum a z archivu) si dovoluji tvrdit, Ze odpovéd’ na vyzkumnou otazku zni,

ze je nyni preferovanéj$im vysetfenim neinvazivni metoda testovani pfi mozZnosti vybéru.

Diky této praci mohl vzniknout uceleny pohled na problematiku. Jak samy Zeny uvedly,
bylo by spravné, aby vznikaly edukacni materidly, kde by byly jasné a ucelené¢ informace,
doporuceni tak, aby to zeny pochopily a mohly se spravné rozhodnout, které vysetieni chtéji

podstoupit. Porodni asistentky a 1ékafi by méli ke kazdé Zené pristupovat individualné, chapat
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jeji potieby, umét vysvétlit divody a jednotlivé druhy doporucovanych vysetieni. Brat ohled
na to, ze zena muze byt té¢hotnd poprvé a je tfeba vysvétlit vSe od zacatku. M¢li by také
respektovat 1 to, zZe se Zena mize rozhodnout sama a ze zadné vySetfeni podstupovat nemusi.
Zachovat predevSim nedirektivnost a ptani t€hotné Zzeny pii genetické konzultaci. Porodni
asistentky by se mély vice podilet na edukaci v prenatalnich poradnach. M¢l by také vzniknout
urcity guideline, jak maji zdravotni¢ti pracovnici piesné postupovat V ramci prenatalni péce.
Kazdé pracovisté ma sviij postup. Urcité by se mély dale vyvijet nové testy a rozsifovat nabidku
na dal$i mozné odhaleni genetickych vad. Tim by bylo mozné pak snizit celkovy pocet

invazivnich vykond.
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Priloha A: Dotaznik pred prvotrimestrialnim vySetienim

Dobry den,
jsem studentkou 2. ro¢niku Pardubické Univerzity — magisterského oboru Perioperacni péce
v gynekologii a porodnictvi. Rada bych zjistila informovanost téhotnych Zen piichazejicich na
screening v 1. trimestru téhotenstvi. Kazda otazka ma pouze jednu spravnou odpovéd’. Timto
Vés zadam a prosim o vyplnéni dotaznikové Setfeni pred vySetfenim. Dotazniky budou
zpracovany anonymng.

Dékuji

Bc. Nicole Vachutova

Demografické otazky
1. Jste:

a) Prvorodicka
b) Druhorodicka
¢) Vice jak druhorodicka

2. Pokud jste jiz t€hotna byla, probihalo Vase minulé t€hotenstvi:
a) V potadku
b) Rizikové

c¢) Nevim

3. Kolik je Vam let?

4. Jaké je VaSe nejvyssi dosazené vzdélani:
a) Zakladni

b) StfedoSkolské bez maturity

¢) Stiedoskolské s maturitou

d) Vyssi odborné

e) Vysokoskolské
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Postojové otazky

5. Mate obavy ze screeningu v I. trimestru?
a) Mam obavy z vysetfeni i z vysledku

b) Mam obavy pouze z vysledku

¢) Nemam strach

d) Nevim

6. V ptipadé moznosti vybéru byste radéji podstoupila invazivni vysetieni (odbér plodové vody
aj.) €1 neinvazivni metodu testovani (Harmony, Materni T21 plus test, VisibiliT)? Zdtvodnéte
prosim

a) Invazivni

b) Neinvazivni

Zdivodnéte prosim:

7. Co se stane, kdyz screening 1. trimestru dopadne Spatné?

a) Necham si screening ovérit jinymi testy

b) Pljdu na odbér plodové vody, choriovych klkii ¢i odbér pupecnikové krve
c¢) Podstoupim potrat

d) Nevim

8. V piipadé zjisténi zavazné vrozené vyvojové vady, podstoupila byste umélé ukonceni
téhotenstvi?

a) Ano, podstoupila bych umélé ukonceni téhotenstvi

b) Ne, dité bych si radéji nechala

c¢) Nevim

Znalostni otazky

9. Myslite si, Ze mate dostatek informaci o divodech, prib&hu a moZnych komplikacich o
prenatalnim screeningu?

a) Ano, myslim, Ze jsem dostate¢né informovana

b) Ne, myslim, Ze nejsem dostate¢né informovana
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10. Vite, pro€ se screening provadi?
a) Jde o vyhledavaci metodu nejcastéjsich vrozenych vyvojovych vad, diky niz se zahajuje série
b) Jedna se o diagnostickou metodu, kterd na 100 % dokéze urc¢it Downliv syndrom u plodu.

c¢) Nevim

11. Je screeningové vySetieni 100% na vSechny vady?
a) Ano
b) Ne

c¢) Nevim

12. Jaké vady se mohou screeningem odhalit?

a) Pouze Downiiv syndrom

b) Pouze srde¢ni vady a Downtliv syndrom

c¢) Nejcastéjsi trisomie (Downtiv syndrom, Patautiv syndrom, Edwardstv syndrom), srde¢ni
vady

d) Nevim

13. Co je to kombinovany test?

a) Jedna se o ultrazvukové vySetfeni a podstoupeni genetické konzultace.

b) Jde o test, ktery kombinuje vySetieni krve matky s vysetfenim specifickych ultrazvukovych
detailt plodu.

c) Kombinuje se vySetfeni krve matky s podstoupenim genetické konzultace

d) Nevim

14. Vite, co je to neinvazivni metoda testovani?

a) Jde o absolutné nejdokonalejsi zpiisob diagnostiky, jejiz soucasti je vySetfeni krve matky
S vySetfenim odbéru jen malého mnoZstvi plodové vody.

b) Jedna se o jednoduchy a bezpecny krevni test, ktery ve védeckych studiich prokazal moznost
stanoveni rizika nejcast¢jSich trisomii plodu

¢) Nevim
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15. Co mizeme zjistit neinvazivnim testem?

a) Trisomii 21 (Downlv syndrom), Trisomii 18 (Edwardstv syndrom), Trisomii 13 (Patauiv
syndrom) a pohlavi plodu

b) Pouze Downilv syndrom

c) Pouze pohlavi plodu

d) Nevim

16. Jaké komplikace mohou nastat po invazivni diagnostice (odbér plodové vody, choriovych
klki, punkce pupecniku)?

a) Zadné komplikace nenastavaji

b) Potrat, infekce

¢) Nevim

17. Myslite si, ze mohou byt zjiStény i1 nékteré jiné onemocnéni v rdmci prenatalniho
screeningu, vyskytujici se u Vas?

a) Ano, mtize byt zjiSténa napft. preeklampsie, t¢hotenska cukrovka

b) Ne, vySetfenim mohou byt zjiStény pouze vady plodu

¢) Nevim

18. Mitize se stat, ze screening dopadne Spatné, 1 kdyz je plod v poradku?
a) Ne, kdyz screening dopadne Spatné, plod je vzdy postizeny
b) Ano, screening udava jen zvysené riziko postizeni

c¢) Nevim

19. Downtiv syndrom lze na 100 % diagnostikovat:

a) Jakymkoliv screeningovym vysetienim v téhotenstvi

b) Pouze invazivnim vysetfenim — odbér plodové vody, choriovych klkt
¢) Neinvazivnim testem

d) Nevim
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20. Odkud cerpate informace tykajici se prenatdlniho screeningu (moznost zaSkrtnout vice
odpoveédi):

a) Lékar

b) Porodni asistentka

¢) Kamaradi a znami

d) Rodice a piibuzni

e) Knihy, ¢asopis

f) Internet

g) Skola
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Priloha B: Rozhovor se Zenou, podstupujici neinvazivni vySetieni
Demografické udaje:

VeEk, vzdélani, povolani, vira
Anamnéza:

Parita, minulé t€hotenstvi — mozné komplikace, rizikové t€hotenstvi, genetické vady ¢i

fyziologické, Genetické vady v rodinné anamnéze
Mimodélozni gravidita ¢i abort
Konzumace alkoholu, koureni
Jak jste ot¢hotnéla, staii gravidity
Pocity:
Jak proZivate VaSe téhotenstvi?
Jste spokojena s péci, informovanosti od 1ékaie, porodni asistentky?
Jak jste vnimala jiné vySetfeni?
Postoje:
Mate obavy z vysledka?
Myslite si, Ze zlepSenim informovanosti, by se zlepSilo Vase psychické rozpolozeni?
Jak byste se zachovala, kdyz by test dopadl pozitivné?

V piipad¢ zjisténi zavazné vrozené vady, podstoupila byste umélé ukonceni t¢hotenstvi?

Zdlvodnéte

Dokézala byste odmitnout invazivni vysetieni? Zdivodnéte prosim
Provedené vySetieni:

Doposud provadeéné vysetieni

Co si myslite o UZ vySetieni? Jak u Véas probihalo, popiste pocity béhem UZ vysetieni?
Pocit potéseni vidét dité, které se stava nedilnou soucasti t€hotenstvi. Co jste vidéla?

Jak Vam to bylo prezentovano?
Kdo Vam doporucil NIPT vySetieni? Vite, pro¢ Vam bylo vysetteni doporuceno?

Duivod vybéru této metody
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Informovanost:

Myslite si, Ze jste dostatecné informovéana o prenatdlnim screeningu? Byla jste méné

informovana v prvnim téhotenstvi?

Kdo Vas doposud informoval a o ¢em?

Byl vyklad lékatsky ¢i zdravotnického persondlu dosti srozumitelny pro Vas?
Odkud cerpate informace? Zdivodnéte

Co vite o této metodé NIPT? Pro¢ se provadi, co se mtize zjistit?

Vite, jak se li§i prenatalni test Harmony (¢1 Materni T21 plus) od jinych prenatalnich

vySetieni?
Myslite si, ze miize nastat komplikace po provedeném vysetieni?
Jaké komplikace mohou nastat po invazivni diagnostice?

Je screeningové vySetieni 100 % na vSechny vady? Znate odhadem spolehlivost této

testovaci metody?
Znate n€jaké vrozené vyvojové vady, které mohou byt screeningem odhaleny?

Myslite si, ze mohou byt zjistény 1 nékteré jiné onemocnéni v rdmci prenatalniho

screeningu, vyskytujici se u Vas?

MuizZe se stat, ze screening dopadne Spatné, 1 kdyZ je plod v poradku?
Nazory:

Uvitala byste edukacni material?

Co byste v soucasné dob& zménila na prenatalni pééi v CR?
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Priloha C: Rozhovor se Zenou, podstupujici invazivni vySetieni
Demografické udaje:

Vek, Vzdélani, Povolani, Vira
Anamnéza:

Parita, minulé t€hotenstvi — mozné komplikace, rizikové t€hotenstvi, genetické vady ¢i

fyziologické, Genetické Vady v rodinné anamnéze
Konzumace alkoholu, koufeni
Mimodélozni gravidita ¢i abort
Jak jste ot¢hotnéla, staii gravidity
Pocity:
Jak proZivate VaSe téhotenstvi?
Jste spokojena s péci, informovanosti od 1ékaie, porodni asistentky?
S jakym piistupem s Vami zachazel Iékaf, porodni asistentka, sestiicky doposud?

Popiste pocity pti vySettenich. Jaké byly napt. u UZ vySetfeni? Napi. Pocit potéSeni
vidét dité, které se stava nedilnou soucasti téhotenstvi. Co jste vidéla? Jak Vam to bylo

prezentovano?
Postoje:
Mate obavy z vySetteni a z vysledka? Jak prozivate t€hotenstvi?
Myslite si, ze zlepSenim informovanosti, by se zlepSilo Vase psychické rozpolozeni?
Co se stane, kdyz diagnostické vySetieni dopadne pozitivng?

V piipadé zjisténi zavazné vrozené vady, podstoupila byste umélé ukonceni t¢hotenstvi?

Zdivodnéte

Provedené vySetieni:
Doposud provadéné vysetieni, co bylo zjiSténo screeningem?
Podstoupila jste genetickou konzultaci?

Kdo Vam doporucil vysetieni? Vite, pro¢ Vam bylo vySetfeni doporuceno?
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Me¢la jste na vybér mezi invazivnim ¢i neinvazivnim vySetfeni? Dlvod vybéru ¢i

souhlasu s timto vySetfenim
Informovanost v§eobecné o screeningu:

Myslite si, ze jste dostate¢né informovana o prenatalnim screeningu a diagnostickych

vySetienich? Byla jste mén¢ informovana v prvnim téhotenstvi?

Kdo Vas doposud informoval a o ¢em?

Byl vyklad lékatsky ¢1 zdravotnického personalu dosti srozumitelny pro Vas?
Odkud cerpate informace? Véfite internetu, Zdivodnéte

Je screeningové vySetieni 100 % na vSechny vady?

Znate n€jaké vrozené vyvojové vady, které mohou byt screeningem odhaleny?

Myslite si, ze mohou byt zjistény 1 nékteré jiné onemocnéni v rdmci prenatalniho

screeningu, vyskytujici se u Vas?

MuiZe se stat, ze screening dopadne Spatné, 1 kdyZ je plod v poradku?
Informovanost o aminocentéze:

Co vite o odbéru plodové vody? Pro€ se provadi, co se zjisti?

Vite, jak se li§i neinvazivni Harmony (¢i Materni T21 plus) od jinych invazivnich

vySetiteni?
Myslite si, ze mohou nastat n¢jaké komplikace po invazivni diagnostice?
Myslite si, Ze je aminocentéza bolestiva?
Vite, jak dlouho trva odbér plodové vody?
Je aminocentéza spolehliva?
Mohou byt aminocentézou zjisténa vSechna genetickd onemocnéni?
Vite, jak dlouho budete ¢ekat na vysledky?
Nazory:
Co byste v soucasné dob& zménila na prenatélni pééi v CR?

Uvitala byste eduka¢ni material?
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Priloha D:Rozhovor s lékaikou pracujici v oboru genetika
Specializace:

Jakou mate specializaci a jak dlouho pracujete v oboru?
Pribéh genetické konzultace

Cim se zabyvate — rozsah poradenstvi, nabidka vy3etieni

Jak probihé geneticka konzultace?

Po jaké dob¢ je zZena informovana o vysledcich?

Jakym zptisobem Zeny nejcastéji reaguji na positivni vysledky?

wewr

Nejcastéjsi otazky:
Co jsou nejcastéjsi otazky?
Ceho se nejvice téhotné Zeny obavaji?

Doporudeni:

Kdyz se zena dozvi pozitivni vysledek tézké zavazné anomalie, pro co se nejcastéji

rozhodne?
Co doporucite zen€ €i paru napt. pii neplodnosti nebo pii positivnim screeningu?
Jaky je zahdjen postup? Co pii neplodnosti a co pii positivnim screeeningu

Stane se nékdy, ze n€které Zeny jsou zasadné proti invazivnimu vysetieni? Co jim

navrhnete?
Nazor na NIPT:
Jaky mate nazor na NIPT? Co zZeny preferuji pfi moznosti vybéru?

Myslite si, ze by nékdy v budoucnu mohl NIPT zcela nahradit aminocentézu a jiné

invazivni vykony?
Nazor na informovanost:

Myslite si, Ze jsou Zeny dostatecné informovany o prenatalnim screeningu?

Zdtvodnéte prosim

Co doporucujete pro zlepseni informovanosti t€hotnych o prenatalnim screeningu a

diagnostickych vySetfenich?
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Odkud se domnivate, Ze zeny nejCastéji ziskavaji informace?
Myslite si, ze dokéaze pozitivné ovlivnit psychiku lepsi informovanost?
Zajimavosti:

Setkala jste se s n¢jakym piipadem, ktery Vas zaujal?

89



