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ANOTACE

Tato bakalarska prace pojednava o sou¢asnych moznostech screeningu a diagnostiky Downova

syndromu. Prace je rozdélena na ¢ast teoretickou a prizkumnou.

V teoretické Casti je popsdn Downiiv syndrom, jeho nejcastéjsi klinické projevy a pficiny
vzniku, déle jsou zde rozebrany jednotlivé metody screeningu a diagnostiky Downova

syndromu a v neposledni fad¢ prace popisuje reakci rodicii na sdéleni diagnozy.

Hlavnim cilem prace bylo zjistit informovanost t¢hotnych Zen o soucasnych moznostech
screeningu a diagnostiky Downova syndromu v ramci prizkumného Setfeni provadéného
v gynekologickych ambulancich pomoci nestandardizovaného dotazniku. Vysledky

pruzkumného Setieni jsou uvedeny v samostatné kapitole.

KLICOVA SLOVA

Downiiv syndrom, chromozomadlni aberace, mentalni retardace, informovanost, screening,

invazivni prenatalni diagnostika

TITLE

Awareness of pregnant women about current possibilities of screening and diagnosis of Down

syndrome
ANNOTATION

The bachelor thesis is about current possibilities of screening and diagnosis of Down syndrome.

It consists of both a theoretical and practical part.

The theoretical part describes Down syndrome, its most common clinical manifestations and
causes of origin, also individual methods of screening and diagnosis for Down syndrome are

analyzed and finally the thesis describes parents” response to the diagnosis.



The main aim of the thesis was to find out about the awareness of pregnant women regarding
current possibilities of screening and diagnosis for Down syndrome. This was done by a survey
carried out in gynecological outpatient clinics using a non-standardized questionnaire. The

results of the research findings are presented in this work.

KEYWORDS

Down syndrome, chromosome aberration, mental retardation, awareness, screening, invasive

antenatal diagnostic methods
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UvVOD

Downlv syndrom patii mezi nejzndméjs$i chromozomalni aberace, tedy odchylky
na chromozomalni urovni. Je doporucovano provadét screening Downova syndromu u vSech
téhotnych Zen. Jedna se o kombinaci nékolika vySetieni, ktera maji za cil odhalit t¢hotenstvi se
zvySenym rizikem vyskytu tohoto onemocnéni. I kdyZz se neustale zlepSuje prenatalni
diagnostika, stale se rodi pomérné velké mnozstvi déti s touto vadou. Incidence Downova
syndromu je uvadéna okolo 1:700 zivé narozenych déti. Riziko Downova syndromu roste se
stoupajicim vékem tehotné (Kuzelova a Macek, 2011, s. 392-393). Kontinuadln¢ se zvysuje
pramérny vék rodicek, stoupd zejména podil rodi¢ek nad 35 let véku. AvSak diky neustalému
zdokonalovani screeningu a diagnostiky Downova syndromu se zvysuje i celkova prenatalni

incidence této diagnozy (Sipek et al., 2013, s. 113).

Téma ,,Informovanost té¢hotnych zen o soucasnych moznostech screeningu a diagnostiky
Downova syndromu® jsem si vybrala, jelikoz se domnivam, Ze mnoho téhotnych Zen od sebe
nedokaze odlisit pojmy ,,screening a diagnostika®. Pfi pozitivnim vysledku screeningového
vySetieni tak mohou byt rodice Casto zbyte¢né vystavovani stresové situaci. Screening totiz
nepotvrzuje Downtliv syndrom u plodu, jako je tomu u invazivni prenatalni diagnostiky, ale
pouze vybere ty jedince, ktefi maji vyssi riziko vyskytu této vrozené vady. Ke zmirnéni obav
rodi¢i pii pozitivité screeningoveého vysetieni na Downtiv syndrom by mohla piispét dostate¢na

edukace t€hotnych zen o téchto vysetfenich a ptipadné o naslednych moznostech diagnostiky.

12



CIL PRACE
Hlavni cil: Zjistit informovanost téhotnych zen o screeningu a diagnostice Downova syndromu.
Diléi cile:

1. Zjistit informovanost té¢hotnych zen o Downové syndromu.
2. Zjistit informovanost Zen o rozdilech mezi screeningem a diagnostikou Downova
syndromu.

3. Zjistit, odkud Zeny Ccerpaji informace o screeningu a diagnostice Downova

syndromu.
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TEORETICKA CAST

1 VYMEZENI POJMU INFORMOVANOST A ZNALOST

Piiruéni slovnik a databaze lexikalniho archivu Ustavu pro jazyk &esky (2007-2008) definuje

informovanost jako ,.zpravenost, poucenost, znalost“.

Neinformovanost je definovéna jako ,,neznalost ¢i nevéedomost. Jedna se o podstatnou vlastnost

nekoho neinformovaného “ (Slovnik spisovného jazyka c¢eského, 2011).

Znalost je dle Slovniku spisovného jazyka ¢eského (2011), ktery vydal Ustav pro jazyk esky,
definovana jako: ,,/. vlastnost toho, kdo je znaly néceho, nékoho; 2. souhrn védomosti v urcitem
oboru podlozeny odbornou pripravou; vedomost“. Ptirucni slovnik databaze lexikélniho
archivu (2007-2008) uvadi, ze znalost znamena ,,0beznamenost s nécim, informovanost

o necem, zkuSenost “.

Neznalost je definovana jako ,,nedostatek znalosti; nevédomost, neinformovanost* (Pfirucni

slovnik a databaze lexikalniho archivu, 2007-2008).

Clovek je informovany, pokud je ,zpraveny, pouceny, znaly* (Pfiruéni slovnik a databaze

lexikalniho archivu, 2007-2008).
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2 DOWNUV SYNDROM

Downtv syndrom (DS) je vrozena chromozomalni odchylka. Tuto anomalii lze odhalit jiz
prenatalné (Hajek et al., 2014, s. 100). Downlv syndrom, konkrétné trizomie 21. chromozomu,
tvoti 84 % vSech trizomickych numerickych aberaci. Mezi ostatni znamé aberace lze zatadit
napt. Edwardstv syndrom (trizomie 18) a Patauiiv syndrom (trizomie 13) (Kuzelova a Macek,

2011, s. 392-393).

Prvni zminka o Downové syndromu sahd az do druhé poloviny 19. stoleti, kdy ho poprvé popsal
anglicky I¢kat John Langdon Down, po némz byl tento syndrom pojmenovan. Avsak piicina
DS, trizomie 21. chromozomu, byla objevena az téméf o sto let pozdéji (Roztocil et al., 2017,
s. 137). U kazdého zdravého jedince se v jadie somatickych bunék nachdzi 46 chromozomii,
tedy 23 jejich pard. Kazdy par je slozen z 22 autozomil a 1 gonozomu. Takovy ¢lovek je
euploidni. Existuji vSak aneuploidni lidé, jejichz bunécnd jadra obsahuji odliSny pocet
chromozomu. Bud’ n¢které chromozomy postradaji nebo naopak prebyvaji. To ma za nasledek

vznik numerickych aberaci véetné DS (Smarda, 2013, s. 306-308).

Je-li diagnoza DS stanovena béhem prvniho ¢i druhého trimestru t€hotenstvi, ma Zzena moznost
svobodné se rozhodnout o osudu svého té¢hotenstvi. MiZe si zvolit bud’ interrupci, ¢i ponechani
si plodu s DS. Interrupce je v CR dle vyhlasky ¢. 75/1986, ktera upravuje Zakon Ceské narodni
rady €. 66/1986 Sb. o umélém preruSeni t€hotenstvi, z genetickych diivodii mozna do dosazeni
dvaceti &tyt tydnt téhotenstvi (Cesko, 1986). V piipadé, Ze se rodi¢e rozhodnou si dité s DS
ponechat, maji v tomto obdobi alespon ¢as psychicky se ptipravit na jeho pfichod. Pokud ale
zena nechodi béhem té€hotenstvi na pravidelné prohlidky ke svému gynekologovi, mtiZe se stat,
ze se nic netuSicim rodicim narodi dit€¢ s DS. V tomto ptipad¢é jsou pro né velmi obtizné
zejména prvni dny po porodu (Selikowitz, 2011, s. 13-19). Reakce rodi¢t na zjiSténi

ptitomnosti DS u jejich ditéte jsou popsany v samostatné kapitole.

2.1 Charakteristické znaky Downova syndromu

Downliv syndrom Ize obvykle rozpoznat jest¢ ptred narozenim pomoci screeningovych
a diagnostickych vySetfeni. Taktéz se da urcit pfitomnost DS u novorozence okamzité¢ po
narozeni, ¢i velmi brzy po ném pomoci charakteristickych znaki. Existuje vice nez 120
typickych projevii Downova syndromu. Obvykle vsak jedinec disponuje pouze Sesti, ¢i sedmi

témito znaky (Selikowitz, 2011, s. 40; Smarda, 2013, s. 308).
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U ditéte je dilezité zaznamenat velikost postavy a svalové napéti (Selikowitz, 2011, s. 40).
Celkovy vzhled se li$i od zdravého jedince. Novorozenec byva letargicky a hypotonicky.
Postnatalné se Casto vyskytuje porucha termoregulace a dlouho pfetrvavajici novorozenecka
zloutenka. Typicky je menS$i vzrust (Prochazka a Pilka, 2016, s. 58). Je tfeba si také vS§imat
vyzna¢nych znaku na hlavé, krku, rukou, ¢i nohou. Dospéli jedinci dortstaji maximalné do

vysky 145-155 cm (Smarda, 2013, s. 308).

DS je také doprovazen mentalnim postiZenim. NejcCastéji je pfitomna lehka (IQ mezi 50 a 69)
nebo stfedni mentélni retardace (IQ mezi 35 a 49). Tézka (IQ mezi 20 a 34) ¢i hluboka (IQ pod
20) mentalni retardace jsou spiSe vyjimkou. Opozdéni rozumového vyvoje lze v tomto piipade
stanovit velmi brzy po narozeni. Kromé urcitého stupné¢ mentalni retardace neexistuje zadny
znak, ktery by se musel nachazet u viech jedincti trpicich Downovym syndromem (Svarcova,

2011, s. 37-42; Selikowitz, 2011, s. 13-19).

2.1.1 Hlava a oblicej, ruce a nohy

Hlava je v zadni ¢asti Easto mirné oplostéla a celkové mensi, tzv. brachycephalia (Smarda,
2013, s. 308). Oblicej byva zptedu kulaty a z profilu plochy. OC¢i jsou lehce zeSikmené a na
jejich vnitini stran€ se nachézi vertikalni kozni fasa, tzv. epikanticka fasa neboli epikantus (viz
obrazek €. 20). Tato fasa se muze vyskytovat 1 u zdravého novorozence. U vétSiny déti se
postupem casu rustem ztrati. Na kraji duhovky mohou byt Brushfieldovy skvrny (viz obrazek
¢. 21), coz jsou slabé zluté nebo bilé tecky. Jestlize se duhovka zbarvi do hnéda, tyto skvrny
vymizi (Selikowitz, 2011, s. 41). Nékdy se mtize vytvorit Sedy zakal. U déti s DS mohou byt
oC1 posazené pomeérne dal od sebe, odborny nazev pro tento termin je hypertelorismus. Nos je
mensi, ale $ir§i nez u zdravych déti (Prochazka a Pilka, 2016, s. 58). Usni boltce jsou také mensi
a posazené nize (Smarda, 2013, s. 308). Ustni otvor byva maly a pootevieny, jazyk je naopak
Casto zvétSeny, tzv. makroglosie, proto se stava, ze déti maji tendenci vyplazovat jazyk.
U novorozenct se vzadu na krku nékdy vyskytuje nadbytek klize, béhem riistu se ale ztraci.

Krk byva zkraceny a rozsiteny.

Pazni Kkosti i prsty na rukou jsou zkracené. U déti s DS jsou typické mohutné ruce. Misto dvou
kloubti se u malicku muze vyskytovat pouze jeden kloub a malicek je nékdy nepatrné zakiiveny
medidlné ke zbyvajicim prstim, tzv. klinodaktylie. Kozni liSty na koneccich prsti tvori
typickou kresbu (Selikowitz, 2011, s. 42-43). Na dlanich se vyskytuje ,,opi¢i* ryha, coz je jedna

pri¢na linie na palmarni strané ruky (viz obrazek ¢. 22).
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Stehenni Kkosti jsou také kratké. Nohy byvaji pomérné robustni a vyskytuje se zde tzv. sandal
gap, coZ je mezera mezi prvnim a druhym prstem (Smarda, 2013, s. 308). Na chodidlech se
od sandalni mezery smérem k paté tdhne mélka ryha, avSak az k ni nedosahuje (Selikowitz,

2011, s. 43).

2.1.2 Vrozené vyvojové vady organt

U mnoha pacientli s Downovym syndromem jsou pfitomny vrozené vyvojové vady organi.
Postizeny jsou predevsim srdce, gastrointestinalni trakt, genitoandlni trakt a CNS (Muntau,
2011, s. 38). Jedinci s DS se ¢asto nedozivaji vice nez padesati let véku (Kuzelova a Macek,

2011, s. 393).

Ptiblizné 30 % déti s DS se narodi s vadou srdce. Srde¢ni vada by méla byt patrnd jiz pred
narozenim a zachycena v rdmci prenatalni pée pomoci ultrazvuku. Srde¢ni vady souvisejici
s DS mohou mit nékolik rtiznych podob. Casto se vyskytuji defekty atrioventrikularni
(sinokomorové) a mezikomorové prepazky, oteviend Botallova ducej, Eisenmengertiv komplex
¢i Fallotova tetralogie. Kazdé Sesté dit¢ s DS trpi defektem atrioventrikularniho septa, coz je
piitomnost otvoru v pfepazce mezi sinémi a ¢asto i mezi komorami. Jedno z deseti déti s DS
ma defekt mezikomorového septa. Kvili vétSimu otvoru v prepdzce mezi komorami dochazi
k pronikani krve z levé komory do pravé. Plice tak dostavaji velké mnozstvi krve a jsou velmi
tuhé. Za tfeti nejcastéjsi poruchu srdce u déti s DS je povazovéna oteviena Botallova ducej, coz
je céva, kterd v prenatadlnim obdobi odvadi krev z plicnice do aorty. Ducej by se brzy po
narozeni méla uzavtit. Pokud k tomu vSak nedojde, vyssi krevni tlak v t€lnim obéhu zptisobi,
ze cast krve proniké zpatky do plic. Srdce je u téchto vad velmi zatizené zpétnym tokem krve,
proto se nékdy miize vyskytovat dusnost, inava a ¢asté infekce dolnich dychacich cest (Muntau,

2011, s. 38).

Pokud se u jedince vyskytuje alespon jeden ze tfi defektii srdce popsanych vyse, a nejsou-li
v€as opraveny, mlze nastat tzv. Eisenmengertv komplex. Dochazi ke zvySovani tlaku krve
v plicich a neokysli¢end krev protéka z pravé komory do levé (Selikowitz, 2011, s. 97-104).
U ditéte nastdva cyanoza, tedy promodravani. Postupem casu srdce neni schopné uinné
pracovat a precerpavat krev proti odporu v plicnich cévach. Lécba je velmi obtizna. Jedno dité
s DS ze sta trpi Fallotovou tetralogii. Toto onemocnéni zahrnuje defekt septa komor, sten6zu
plicnice, hypertrofii pravé komory a dextropozici aorty. V piipad¢ Fallotovy tetralogie se
dostava jen velmi malé mnozstvi krve do plicniho ob&hu, vétSina krve putuje pifimo do télniho

ob¢hu. Operacni feSeni je pomérné slozité (Muntau, 2011, s. 38).
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PostiZeni gastrointestinilniho traktu a genitoanalniho traktu jsou také Casto spojovana
s DS. Ptiblizné 15 % déti s DS trpi duodendlni atresii. Dvanactnik tenkého stfeva je natolik
zuzen, ze zalude¢ni obsah nemuze prochéazet déle sttevem, a tak n€kolik hodin po narozeni
dochazi ke zvraceni (Selikowitz, 2011, s. 97-104). V ramci operace se odstrani zizeny
dvanactnik. Hirschprungova nemoc je zpusobena absenci jistych nervovych bunék v oblasti
esovité klicky tlustého stfeva. Nasledkem toho spravné nefunguje stievni peristaltika, a tak
vznikd zacpa, kterd predstavuje u jedinci s DS velmi Casty problém. Také mlze vzniknout
tzv. megakolon, projevujici se rozsifenim prusvitu tlustého stieva a jiz zmin€nou zéacpou.
Nékdy se u téchto jedinch vyskytuje atrezie (z(zeni ¢i uzaver) anu (Muntau, 2011, s. 38).
Chlapci s DS maji zvySené riziko vyskytu kryptorchismu a hypergonadotropniho
hypogonadismu (Rodprasert et al., 2020, s. 12).

U déti s DS se casto vyskytuji dalsi komplikace, jako jsou napt. hypotyreo6za, ¢asté infekty pti
porusSe imunity a leukemie, jejiz riziko vzniku je vlivem DS zvySeno 10 - 30krat (Muntau, 2011,

s. 38).

2.2 Priciny vzniku Downova syndromu

Nejcastéji je DS zplsoben trizomii 21. chromozomu, kterd vznikla nondisjunkci béhem
meiotického déleni. Dale mtze DS vzniknout translokaci nebo nondisjunkci béhem mitotického
déleni v somatickych buiikach, coz ma za nésledek vznik mozaikovych forem. Avsak tyto dva
zpisoby vzniku DS zaujimaji jen piiblizné 5 % ptipadi, zbylych 95 % vznik4 jiz zmifovanou

trizomii chromozomu 21 (Kuzelova a Macek, 2011, s. 392).

RozliSujeme tedy tfi formy Downova syndromu, trizomii 21. chromozomu, translokaci
a mozaicizmus. Tyto formy se mohou liSit v mife postizeni ditéte, coz popisuje obrazek ¢. 23

(Selikowitz, 2011, s. 49).

2.2.1 Trizomie 21. chromozomu

U 95 % déti s Downovym syndromem se vyskytuje trizomie 21. chromozomu. Kazda jejich
télesna burnika obsahuje navic jeden chromozom 21. V karyotypu lze vidét tfi chromozomy
misto obvyklych dvou chromozomil na Cisle 21 (viz obrazek ¢. 24). Nadbyte¢ny chromozom
ma za nasledek, ze se v buiice tvofi nadbytecné bilkoviny, a tak dochazi k poruse normalniho
rustu téla plodu. Zatim neni zcela objasnéno, o jaké bilkoviny se jedna. Jedinec s DS je obvykle
mensiho vzrlstu, coZz je zplsobeno pomalejSim délenim télesnych bunék, nez je obvyklé,
a proto se u né&j vyskytuje i méné téchto bunék. Dale dochazi k naruseni migrace bunék, proto

vznikaji poruchy utvareni urcitych ¢asti téla, véetné mozku. Treti 21. chromozom ma negativni
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vliv na vitalitu plodu. Spontannim potratem kon¢i az 80 % takovychto gravidit (Selikowitz,

2011, s. 47-51)

Trizomie 21. chromozomu vznika tzv. nondisjunkci béhem meiotického déleni (viz obrazek
¢. 25). Vznika tak jedna bunika, kterd méa dva 21. chromozomy a druha burtika, kterd neobsahuje
ani jeden tento chromozom, a tak se zanedlouho rozpada. Zatim neni zcela objasnéno, jaka je
pri¢ina vzniku nondisjunkce (Mazurek a Wyka, 2015, s. 190). NejspiSe je to zpiisobené fadou
faktorti. Dfive se predpokladal vliv genetickych faktorti, radioaktivniho zafeni, ¢i pfitomnost
tyroidnich protilatek v matetské krvi. Dnes se povazuje za vyznamny faktor v€k matky
(Selikowitz, 2011, s. 47-51). Cim je totiz zena starsi, tim je vy$§i pravdépodobnost vyskytu
poruchy, a to zejména z toho divodu, ze vajicka Zeny jsou v nezralé¢ podob¢ hotova jiz pii jejim
narozeni, tudiZz v tomto nezralém stadiu zlstavaji dvacet az Ctyficet let. Zatimco u muze se
spermie zacinaji vyvijet az v pubertalnim obdobi, béhem kterého je zapocat cyklus vytvareni
spermii, ktery trva deset tydnli. Spermie tak nezlstavaji piili§ dlouho ve své nezralé formé,
a proto nejsou tak nachylné k porucham, které mohou zplsobit trizomii 21. I pies tento fakt je
trizomie 21 ve 20 % ptipadd zpisobena nadbyte¢nym 21. chromozomem pochazejicim

z otcovy spermie (Smarda, 2013, s. 311-314).

2.2.2 Translokace

V ptipadé translokace neni Downiv syndrom zptsoben celym nadpocetnym chromozomem,
avSak nadbytecnou ¢asti chromozomu 21, kterd je pfipojena na jiny chromozom. Translokace
se vyskytuje u 4 % piipadi a znamend prilnuti ¢asti chromozomu na jiny chromozom
(Selikowitz, 2011, s. 47-187). V tomto piipadé jsou odlomeny malé fragmenty 21. chromozomu
a jiného chromozomu. Zbylé segmenty se k sobé spoji. K translokaci s chromozomem 21
dochazi pouze u chromozomi 13, 14, 15, 22, ¢i u jiného chromozomu 21. Nejcastéji dochazi
ke spojeni se 14. chromozomem (viz obrazek €. 26). Fyzické priznaky ani mentéalni retardace
se u déti s DS zpusobeny translokaci nelisi od téch, u kterych je vznik DS spojen s trizomii

21. chromozomu (Mazurek a Wyka, 2015, s. 190).

Transloka¢ni formu DS je mozné zdédit po jednom z rodicti. Okolo 30 % déti s timto typem
ma jednoho rodice tzv. ,nositele” DS. Znamena to, Ze tento rodi¢ nema zadné ptiznaky
syndromu, ale je u ného vétsi pravdépodobnost, ze se mu narodi dité€ prave s timto syndromem.
U nositele translokace se vyskytuje normalni pocet chromozom, tedy 23 pard, avsak jeden
z jeho 21. chromozomt je pfipojen k jinému chromozomu, tudiz pfi tvorb¢ vajicka, ¢i spermie

je obtizné od sebe oddélit chromozomy rovnocennym zptisobem. A tak se u jeho potomka mtize
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vyskytnout translokac¢ni forma DS. Pokud je nositelkou translokace matka, pravdépodobnost,
ze se ji narodi dit€ s DS, je 1 ku 8. Je-li nositelem otec, je riziko 1 ku 40. A to z divodu velké
produkce spermii otcem. Proto je mensi pravdépodobnost, ze vajicko bude oplozeno zrovna
abnormalni spermii nez zdravou. Zato matka v kazdém cyklu uvolni pouze jedno vajicko, riziko
je tedy vyssi. O téchto poctech se da hovofit pouze v piipadé, Ze je 21. chromozom pfipojen na
jiny nez dal$i 21. chromozom, tedy nejcastéji na chromozom 13, 14, 15, ¢i 22. Pokud se jedna
o ptipojeni dvou 21. chromozomt, je 100 % pravdépodobnost, Ze se rodi¢iim narodi potomek
s DS. Zdali jsou oba rodice bez translokacni formy, riziko narozeni dalSiho ditéte s DS je stejna
jako u ostatni populace v zavislosti na véku matky (Selikowitz, 2011, s. 47-187; Smarda, 2013,
s. 311-316).

2.2.3 Mozaicismus

Mozaicismus se vyskytuje pfiblizne u 1 % déti s DS. Mozaikova trizomie 21. chromozomu
vznikd az po koncepci, tedy v pribéhu vyvoje embrya. Nadbyteény 21. chromozom se tak
nevyskytuje ve vSech télovych bunkach. Nékteré bunky tak budou obsahovat normalni pocet

chromozomt, tedy 46. Jiné vSak budou mit chromozomti 47 (Papavassiliou et al., 2015, s. 28-

29).

Nazev mozaicismus vyplyva z toho, Ze jsou buiiky v téle poskladany jako mozaika, nckteré
bunky obsahuji chromozom navic, jiné jsou normalni. Pfiznaky nejsou tak zjevné jako u jinych
forem DS. Zejména télesné znaky Downova syndromu se vyskytuji v mensi mite. Intelektualni
uroven vsak byva obvykle snizena jako u ostatnich forem. Jen malokdy nastane, ze ma jedinec

intelekt jako zdrava populace (Selikowitz, 2011, s. 54).
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3 SCREENINGOVA VYSETRENI

3.1 Definice screeningu a dalSi pojmy (senzitivita, faleSna pozitivita,

specifita, pozitivni prediktivni hodnota)
Screeningové metody slouzi k vyhledavani rizikovych jedinct, u kterych je signifikantné vyssi
pravdépodobnost vyskytu urcité patologie. Screeningovd metoda by méla vykazovat faleSnou
pozitivitu méné nez 4 % a senzitivita by méla presahovat 90 %. Pfipadna pozitivita
screeningového testu nestanovuje piimo vyskyt choroby, zatazuje vsak jedince do jisté rizikové

skupiny (Santavy et al., 2014, s. 40).
V roce 1994 N. J. Wald (2000) definoval screening v oblasti mediciny takto:

,,Screening je systematicka aplikace testu i vysetieni, kterym se identifikuji jedinci s urcitym
rizikem pro vyskyt néjaké vady nebo onemocnéni. Smyslem screeningu je, aby nebyla
provadena dalsi vysetieni nebo primé diagnosticke testy u osob, u nichz k tomu z hlediska

vyskytu téchto vad neexistuji Zadné medicinské duvody.

Polak et al. (2017) uvadi pozadavky, které je potieba splnit, aby screening mohl byt povazovan
za fadny a plnohodnotny. Je dillezité pamatovat na to, ze jakykoli postup v ramci screeningu
by m¢l byt maximalné piinosny pro jedince, avSak nemél by nadbytecné zatézovat zdravotni
systém. Vyhledavany syndrom by mél mit jasnou definici. Je tfeba znat prevalenci, tedy vyskyt
daného onemocnéni v populaci. Méla by existovat uc¢inna 1é¢ebnd metoda, ¢i moznost jiné
medicinské intervence v pfipadé pozitivity. Screening by mél byt pfistupny vSem, a to bez

vyjimky. Testovani musi byt bezpecné a do jisté miry jednoduché.

Dle H4jka et al. (2014) existuje pét podminek pro realizovani screeningu vrozenych vyvojovych

vad véetné¢ Downova syndromu:

1) Jednoduchost a lehka proveditelnost testu.

2) Vysoka senzitivita — idealn¢ by test mél zachytit 100 % vad.

3) Vysoka specifita — u vSech nepostizenych plodi by test nemél byt pozitivni.

4) Test musi byt ekonomicky dostupny, aby ho mohly vyuzit vSechny té¢hotné.

5) Testnesmi byt invazivni a nemél by mit zadné vedlejsi negativni G€inky na t€hotnou
Zenu ani na plod.

6) Provadéni screeningového vySetfeni nesmi vyvolavat bolest, ¢i jakékoli jiné

nepiijemné pocity.
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Mezi zékladni parametry popisujici screening patii senzitivita, faleSna pozitivita, specifita

a pozitivni prediktivni hodnota.

Senzitivita neboli detekcni ucinnost znamena, s jakou pravdépodobnosti je spravné zachyceno
urcité onemocnéni v procentech (Poldk et al., 2017, s. 24-25). Jinymi slovy, kolik procent
jedinci  zcelé skupiny nemocnych bude testem oznateno za  pozitivni.
Falesna pozitivita (FPR, false positive rate) ukazuje, kolik jedinci, v procentech, test stanovi
jako pozitivni, avSak ve skutecnosti danym onemocnénim netrpi.
Specifita vyjadfuje procentudlni pravdépodobnost, s jakou test spravné vybere negativni
jedince, coz znamena, ze jsou jako negativni oznaceni jen ti, u kterych se hledané onemocnéni
nevyskytuje (Prochéazka a Pilka, 2016, S. 53).
Procentudlni zastoupeni testem spravné oznacenych pozitivnich vysledka, tedy jedinci, kteti
jsou postizeni danym onemocnénim z celého souboru pozitivnich vysledkl, tedy i véetné
nespravné oznacenych jedincti, ktefi netrpi hledanym onemocnénim, je nazyvano pozitivni

prediktivni hodnota (Polék et al., 2017, s. 25).

3.2 Metody screeningu Downova syndromu

Screeningova vysetfeni plodu na pfitomnost Downova syndromu nejsou povinna. Nelze tedy
zadnou Zenu nutit, aby je podstoupila, avSak screening DS a dalSich vrozenych vad plodu
doporucuje vétSina odbornikl. Veskeré screeningové metody zjiStujici riziko vzniku Downova
syndromu jsou zalozené na véku téhotné a gestacnim stati plodu. Pomoci téchto dvou udajt Ize
stanovit tzv. populacni riziko postiZzeni plodu nejen DS, ale 1 dalSich vrozenych vyvojovych vad

zpisobenych chromozomalni odchylkou (Frisova, 2015, s. 116).

Pro zptfesnéni konecného vypoctu tohoto rizika je tfeba zapojit do screeningu i rodinnou
anamnézu, vySetieni krve téhotné a vySetfeni pomoci ultrazvuku. V soucasné dobé bohuzel
neexistuje test, ktery by byl univerzalni a dokazal by vyhledat veskera postizeni plodu, a proto
se kombinuje nekolik testi, které se vzajemné dopliuji a propojuji. Metody screeningu DS
vyuzivaji vysledky n€kolika testi (v€k rodicli, biochemické vySetfeni a vySetieni ultrazvukem).
Na podkladé téchto vysledki je urcen findlni odhad rizika postizeni plodu (Hajek et al., 2014,
s. 100).

3.2.1 Vék

Pravdépodobnost vyskytu Downova syndromu u plodu vzriista s vékem matky (Roztocil et al.,
2017, s. 137). Vyssi riziko postizeni plodu Downovym syndromem je zejména u matek

od 35. roku véku. Avsak nelze tvrdit, Ze pouze Zeny vyssiho véku rodi déti s DS (Sipek et al.,
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2013, s. 113). Podle Selikowitze (2011) se pouze jedna tietina déti trpici DS narodi pravé témto
zendm, zbyvajici dvé tretiny porodi Zeny, které jsou mladsi 35 let, a z toho az 20 % déti s DS
porodi matky do 25. roku véku. Obrazek ¢. 27 popisuje riziko postizeni ditéte s DS pouze na
zdklad¢ veku Zeny. Riziko postizeni ditéte DS u dvacetilet¢ matky je 1:1923-1340,
u pétatficetileté 1:380-325 a u Ctyficetileté Zeny dokonce 1:110-94. I pies tato rizika pocet
rodi¢ek vys§siho véku v poslednich letech nejen v Ceské republice stoupa (Hajek et al., 2014,

s. 101).

3.2.2 Biochemicky screening

U teéhotnych Zen nastavaji zmény v tvorbé a sekreci biochemickych latek. Mnozstvi téchto latek
muze byt zachyceno pomoci biochemickych testl. Biochemicky screening je provadén
v prvnim a ve druhém trimestru t€hotenstvi (Polak et al., 2017, s. 28). Biochemicky screening
spociva v odbéru krve matky. V matefské krvi jsou vySetfovany tzv. biochemické markery
nejcastéjSich chromozomalnich vad véetné Downova syndromu (Prochazka a Pilka, 2016,
s. 54). Fetoplacentarni jednotka produkuje urcité latky, jejichz mnozstvi se lisi u t€hotnych zen
s plodem postizenym DS od téch, které ¢ekaji zdravy plod. Pro screening DS je uplatiiovano
Sest biochemickych markerti. Mezi né patii total hCG, free beta hCG, PAPP-A, AFP, uE3 a
inhibin A (Polak et al., 2017, s. 29-30).

Total hCG neboli Human chorionic gonadotropin ¢i lidsky choriovy gonadotropin je fazen
mezi glykoproteiny, které jsou tvofeny placentou. Molekula hCG obsahuje a a B podjednotku.
Podjednotka a je obdobnd jako u folikulostimula¢niho hormonu (FSH), luteotropniho hormonu
(LH) a thyreotropniho hormonu (TSH), zato podjednotka B urcuje biologickou specifitu
(jednotlivé glykoproteiny jsou od sebe odliseny beta podjednotkami). Behem gravidity je zluté
télisko (corpus luteum) stimulovano pravé molekulou hCG. V prvnim a ve druhém trimestru
téhotenstvi se v piipad¢ pfitomnosti trizomie 21 u plodu vyskytuje zvySena hladina hCG

(Roztocil et al., 2017, s. 107; Polak et al., 2017, s. 29-30).

V lidském téle se nachazeji nejen intaktni molekuly hCG, ale i volné beta podjednotky tzv. free
B-hCG, které jsou vySetfovany zejména v prvnim trimestru téhotenstvi, kdy je stanovena

koncentrace volnych B podjednotek pro ¢asny screening DS (Polék et al., 2017, s. 29-30).

PAPP-A (pregnancy associated plasma protein A) je také glykoprotein tvofeny placentou
béhem gravidity. Zatim neni zcela objasnéno, jakou ma funkci, avSak je uvadéno, ze se
s nejveétsi pravdépodobnosti podili na regulaci fetoplacentarniho ristu. V pfipad¢€ piitomnosti

chromozomalni aberace jsou hodnoty PAPP-A proteinu nizs§i v prvnim trimestru. Zna¢né nizké
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hladiny se ale mohou vyskytovat i v ptipadé¢ bliziciho se umrti plodu, ¢i v pfipadé rozvijejici se
placentarni nedostate¢nosti, ktera mize zpiisobit omezeny rist plodu (Prochazka a Pilka, 2016,

s. 55).

Alfa-1 fetoprotein (AFP) je vyznamny glykoprotein, ktery je v gravidité produkovéan nejen
zloutkovym vackem, ale ¢astecné i fetalnimi jatry. V porodnictvi je velmi dilezitym markerem
pro zachyceni chromozomadlnich aberaci, jelikoz jeho snizené hladiny v matefské krvi znaci
trizomii 21 (Downtv syndrom), 13 (Patautiv syndrom) nebo 18 (Edwardsiiv syndrom). Naopak
zvysSené¢ hodnoty se vyskytuji pfi defektech ptedni bfisni stény ¢i otevienych poruchach

neuralni trubice (Prochazka a Pilka, 2016, s. 55).

vvvvvv

uE3 je tvofen placentou, nadledvinami i jatry plodu. Tento steroidni hormon je také vyuZzivan
jako marker v rdmci screeningu chromozomalnich aneuploidii. V ptipadé vyskytu Downova

syndromu jsou hodnoty uE3 v mat¢in€ krvi zna¢né snizeny.

Inhibin A je protein, ktery se vytvari v hypofyze, ovariich a placenté. Béhem téhotenstvi
inhibuje (snizuje) produkci folikulostimula¢niho hormonu (FSH). Vyssi hladiny Inhibinu A
v matetské krvi znaci vyssi riziko vyskytu Downova syndromu u plodu. Je vSak dulezité
pamatovat na to, ze hodnoty inhibinu A mohou byt zvySeny u gravidity, kterd vznikla pomoci

asistované reprodukce, az o tfetinu (Polak et al., 2017, s. 32-33).

Hladiny vySe uvedenych markertii jsou zavislé na gestacnim véku. Aby tyto absolutni hodnoty
mohly byt pouzity ve screeningu, je tieba je pfepocitat na tzv. multiple of medians (MoM), tedy

na nasobky medidnti normalnich hodnot pro urcité stafi gravidity.

Pokud je zjisténo vysoké az stredni riziko postizeni plodu, je Zen¢ doporuCena konzultace
s klinickym genetikem a nésledné jsou tc¢hotné nabidnuty metody invazivni prenatalni

diagnostiky (Hajek et al., 2014, s. 101-103).

3.2.3 Ultrazvukova vySetieni

Mezi metody screeningu DS bezesporu patii 1 vySetieni ultrazvukem (UZ). Velmi Siroké
uplatnéni ma UZ vySetieni zejména béhem prvniho trimestru, na jehoz konci jsou stanovena
rizika fetdlnich aneuploidii a dal§ich komplikaci. Prostfednictvim ultrazvuku hlavy a krku
plodu je ziskavan velky pocet udajt, které jsou potiebné pro vypocet rizika piitomnosti DS

uplodu (Hajek et al., 2014, s. 102). Pomoci UZ jsou vramci screeningu vyhleddvany
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tzv. ultrazvukové markery, jako napft. $ijové projasnéni tzv. nuchal translucency (NT), absence
nosni ktstky (NB, nasal bone), trikuspidalni regurgitace, pratok v ductus venosus (spojka mezi

pupecnikovou zilou a dolni dutou zilou) (Calda et al., 2010, s. 95-100).

V 11. az 13+6. gestacnim tydnu je vySetfovano Sijové projasnéni (viz obrazek ¢. 28) (H4jek
etal., 2014, s. 102). NT je vrstva nahromadéné tekutiny, kterd se vyskytuje vzadu na krku pod
ktzi plodu a na ultrazvuku se projevuje jako svétlejsi pruh. Pokud je na ultrazvuku zméfeno
vetsi mnozstvi tekutiny v zadni oblasti krku, zvySuje se riziko ptfitomnosti chromozomalni
aberace nebo srde¢ni vady plodu. Znaéné siln€jsi NT se vyskytuje piiblizné u 70 % plodii s DS
(Springer et al., 2015, s. 214). Podle Caldy et al. (2010) je dobfe zmétena tloustka $ijového
aberace, proto je velmi dtlezité, aby NT byla vzdy méfena vramci prvotrimestralniho
screeningu. Pokud by byl screening proveden jen pomoci véku matky a hodnoty Sijového
projasnéni, byla by detekéni u€innost pro chromozomadlni aneuploidie véetné trizomie 21
pii 5 % falesné pozitivité az 75 %, avSak pii kombinaci téchto dvou markert s biochemickymi
se detek¢ni ucinnost DS zvySuje dokonce na vice nez 90 % (Calda, 2010 et al., s. 94-96). Pokud
je splnén doporuceny postup dle The Fetal Medicine Foundation (2020), ptiblizn¢ 70 % plodii
postizenych DS ma hodnotu Sijového projasnéni nad 95. percentilem. Velmi zjednodusen¢ se
da fici, ze pifi hodnotdich nuchalni translucence nad 2,3 mm signifikantné¢ stoupa

pravdépodobnost vyskytu chromozomalni aneuploidie (Hajek et al., 2014, s. 101-103).

Zjistovani pritomnosti ¢i nepfitomnosti nosni kustky pomoci ultrazvuku se nékdy pouziva
k doplnéni kombinovaného testu (viz nize), jestlize je zjiSténé riziko trizomie mezi 1:50 az
1:1000, tedy v tzv. Sedé zon¢ (Hajek et al., 2014, s. 102). U dospélych jedincii s DS nosni kost
(NB) c¢asto chybi nebo neni zcela vyvinuta. Tento jev se vyskytuje i prenatadln€. Mnohé studie
prokazaly, ze absence NB vprvnim i ve druhém trimestru ma vztah k trizomii 21.
Nepftitomnost, respektive nezobrazitelnost NB na ultrazvuku je patrné zpiisobeno poruchou
osifikace nosni chrupavky. Plody s trizomii 21 se signifikantné 1isi od jedincti s euploidnim
poctem chromozomil ve stupni osifikace nosni kosti. Pokud neni nosni kost viditelna mezi
11.a 14. tydnem téhotenstvi, zvySuje se pravdépodobnost vyskytu Downova syndromu.
Jestlize je ke screeningu kombinovanym testem zaclenéno vySetfovani piritomnosti nosni
kustky, senzitivita Downova syndromu se pii 5 % faleSné pozitivité zvysi az na 95 % (Calda

etal., 2010, s. 96-100).
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Dale se pomoci UZ vysSetfuji krevni pritoky nékterymi strukturami ve fetdlnim obchu,
konkrétn¢ pomoci dopplerovského vySetieni. Mezi 11. a 14. tydnem je tfeba se zaméfit na
tzv. trikuspidalni regurgitaci a pritok venéznim duktem. Pokud jsou zjiStény neobvyklé
toky témito strukturami, zvySuje se riziko vyskytu trizomie 21 a srde¢nich vad (Calda et al.,
2010, s. 96-100). Jako trikuspidalni regurgitace je oznacovan reverzni tok krve trikuspidalni
chlopni. Tento jev nastava u plodi s DS pravdépodobné z diivodu mirného rozsiteni pravé
srdecni komory. Tyto plody mivaji snizenou kvalitu pojivové tkan¢ a nachazeji se u nich jisté
odchylky ve struktufe bun¢k myokardu, proto se u nich mohou vyskytovat odchylky ve vyvoji
srdce (viz vyse). Jestlize je zjiSténa ptitomnost abnormélniho priitoku krve vendéznim duktem,
zvysuje se riziko chromozomalnich aberaci plodu, véetné DS. Tento fenomén nastava u ploda
s trizomii 21 nejspiSe kvili poruse srde¢ni ¢innosti, ktera souvisi s narusenou funkcei pojivovych
tkdni. Neni zcela jasné, zjakého divodu se tyto dva markery, trikuspiddlni regurgitace
a abnormalni pritok vendéznim duktem, vyskytuji prdvé u Downova syndromu. Néktefi autofi
tvrdi, Ze to souvisi se sniZzenym poc¢tem a zménénou orientaci myocytl a myofibril (Polak et al.,
2017, s. 59-70). ZjednoduSen¢ fteCeno, tyto jevy nastdvaji pravdépodobné z divodu

strukturdlnich zmén na srdci.

Ve 21. az 22. gestatnim tydnu se provadi dalsi ultrazvukové vySetfeni. Zjist'uji se zde vrozené
vyvojové vady plodu. Dalsi kontrola ultrazvukem je obvykle mezi 28. az 32. tydnem gravidity,
pomoci které je mimo jiné vySetfen spravny vyvoj plodu z hlediska anatomie (Calda et al.,

2010, s. 98-100).

3.2.4 Doporuceny postup screeningu DS

Metody screeningu chromozomalnich aberaci v€etné DS se 1i§i dostupnosti, cenou, kvalitou
1 délkou ¢ekani na vysledky. Urcité screeningové metody se mohou provadét jen v urcitém
obdobi tehotenstvi, které se rozdéluje na jednotlivé trimestry. Prvni trimestr je uddvan do
12. tydne gravidity. Hranice mezi druhym a tfetim trimestrem je stanovena na 28. tyden
gravidity (H4jek et al., 2014, s. 31-32). Nékterd vySetteni jsou hrazena pojistovnou, jina si Zena
musi platit sama, pokud si je zvoli. Zdarma miize Zena podstoupit napiiklad vySettfeni, kterd
urcuji populacni riziko vyskytu chromozomalni vady pomoci véku t€hotné zeny a stafi plodu a
také zpfesnéni rizika podle rodinné anamnézy. Vefejné zdravotnictvi dale hradi
prvotrimestralni biochemicky screening a tzv. triple test ve 2. trimestru téhotenstvi, vcetné

genetické ultrasonografie. Mezi testy, které si téhotna Zena hradi sama, patii vySetieni Sijového
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projasnéni (NT) pomoci ultrazvuku, kombinovany test a integrovany test, které budou podrobné
popsany nize. Pojistovny také zatim neproplaceji neinvazivni prenatdlni testovani, tzv. cell-

free-DNA testy (Frisova, 2015, s. 117-118).

v

Bohuzel plati, Ze efektivnéjsi jsou screeningové testy, které si pacientka hradi sama. Je vSak
nutno vzit v potaz, Ze ne kazda zena je schopna toto testovani uhradit. Tyto testy maji velkou
vyhodu, jelikoz jsou obvykle provadéné diive, a diky tomu ma Zena moznost v€as zjistit
piipadné postizeni plodu. Téhotnad Zena ma tedy delSi ¢as na smifeni se s danou situaci, nebo
muze uvazit predcasné ukonceni téhotenstvi. V prvnim trimestru t€hotenstvi je interrupce
spojena s mensim rizikem umrti Zeny kviili komplikacim, které mohou nastat, a také je méné

naro¢na na psychiku zeny (Frisova, 2015, s. 117-119).

V prenatalni poradné by méla t€¢hotna zena dostat veskeré informace, které se tykaji screeningu
chromozomalnich aberaci u plodu. To se tyka nejen postupu jednotlivych vysetieni, ale i1 zda
jsou hrazena zdravotnimi pojiStovnami. V piipadé zakrokii, které nejsou proplaceny
z vetejného zdravotniho pojisténi, by zené mély byt podany informace o jejich cenach (Springer
etal., 2015, s. 212). Dle Ceské gynekologické a porodnické spoleénosti (2006-2020) by téhotna
zena méla mit moznost absolvovat alespoil nékteré screeningové metody, které zjist'uji
individudlni riziko DS u plodu. Pouzita metoda v rdmci screeningu DS by méla mit detekcni
ucinnost pies 85 % s faleSnou pozitivitou mensi nez 3 %. Upfednostnén by mél byt

prvotrimestralni kombinovany test (Unzeitig et al., 2015, s. 456-457).

Doporuceny postup screeningu Downova syndromu je mozno uplatnit, pokud se Zena
dostavi na vySetfeni jiz v prvnim trimestru téhotenstvi a jestlize o n€j ma zajem. V tomto obdobi
je vyssi senzitivita a dals$i vyhodou je rychlejsi stanoveni vysledkti screeningu. Bylo prokézano,
ze DS lze obvykle identifikovat po 11. az 13. tydnu téhotenstvi pomoci kombinace mateiské
anamnézy, biochemického testovani krve matky a ultrazvukového nalezu (Nicolaides, 2011,

s. 3).

NejcCastéji se v prvnim trimestru provadi kombinovany test, coz je kombinace biochemického
vySetieni matefské krve a ultrazvukového vysSetieni, béhem kterého jsou vyhledavany
ultrazvukové markery. V 10. az 12. tydnu gravidity je odebirana matetska krev, ze které se
vySetfuji biochemické markery, tedy sérové hladiny hormoni volné beta hCG a PAPP-A.
Vyznamnou soucasti kombinovaného testu je ultrazvukové vySetieni, které je mozné provést v
11. az 14. tydnu t€hotenstvi. Za zakladni UZ marker DS je povazovana abnormalni tloustka

Sijového projasnéni. Poté nastava spoleéné¢ vyhodnoceni vysledkl t€chto metod a stanoveni
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rizika DS a dalSich aberaci pro plod. Pouzitim kombinovaného testu je odhaleno az 85 % plodt
s DS pfi falesné pozitivité 5 %. Kombinovany screening rozdéluje Zeny na té¢hotné s vysokym,
sttednim a nizkym rizikem (Prediko, 2001-2019; Nicolaides, 2011, s. 3). Uvadi se, ze
pravdépodobnost narozeni ditéte s DS je zvysené, pokud kombinovany test vykaze vyssi riziko
nez 1:100. T€hotna s timto vysledkem testu bude zatfazena do skupiny s vysokym rizikem a je
ji doporucena invazivni diagnostika, jako je CVS (odbér choriovych klkl), ¢i AMC (odbér
plodové vody). Tyto metody invazivni diagnostiky budou vysvétleny nize. Pokud to podminky
dovoluji, odbér choriovych klki je upfednostiiovan pied amniocentézou, a to zejména
z ¢asovych diivodi. AMC je vétSinou vyuzivana mezi 15. - 20. tydnem gravidity, zatimco CVS
se provadi mezi 11. - 14. tydnem tehotenstvi (Polak et al., 2017, s. 37-74). Pomoci téchto
vySetieni je stanovena chromozomalni vybava plodu a nasledné vyloucena, nebo potvrzena
pritomnost DS. Pokud je Zena zafazena do skupiny se stfednim rizikem (1:100-1:1000),
vyhledavaji se v tomto obdobi dalsi ultrazvukové markery, mezi které patii krom¢ nuchalni
translucence i nepfitomnost nosni kiistky, trikuspidalni regurgitace a priitok v ductus venosus.
Posledni dva zminéné markery jsou obvykle méteny, pokud je riziko stanoveno jako stfedni,
avSak vysledky testu vySly negativni. Pokud je kombinovany test obohacen o tyto dalsi UZ
markery, jedna se o tzv. kombinovany kontingencni test. V ptipad¢ pozitivity se zen¢ opét
doporuci CVS, AMC, ¢i neinvazivni prenatalni testovani. Obvyklou prenatalni péci podstoupi
zeny s rizikem niz§Sim nez 1:1000. U nich neni tfeba provadét genetické invazivni vySetieni

(Polak et al, 2017, s. 37-74; Springer et al., 2015, s. 212-213).

V ramci screeningu v druhém trimestru je matce odebrana krev mezi 16. a 17. tydnem gravidity.
Nasledné¢ je vzorek odeslan na biochemické vysetteni. Toto vySetieni se nazyva tzv. triple test,
béhem kterého se v matetské krvi vySettuje alfa-fetoprotein (AFP), lidsky choriovy
gonadotropin (hCG) a volny estriol (uE3) (Polak et al, 2017, s. 37-74). Pokud by byl tento
screening pouzit samostatné, mél by piiblizn€ 70 % senzitivitu pii fale$né pozitivit¢ do 6 %.
Kolem 30 % laboratoii v Ceské republice nevysetiuje uE3, a tak je tento test nékdy nazyvan
»double test. V nekterych zemich je naopak do screeningu navic zahrnuto stanoveni hladiny
inhibinu A, a ztoho plyne nazev ,quadruple test“. VCR neni inhibin A zahrnut do
druhotrimestralniho screeningu zejména proto, Ze jeho stanoveni neni hrazeno ze zdravotniho
pojisténi, na rozdil od ostatnich markerta (Springer et al., 2015, s. 212-213). Triple test byl dfive
nejcastéji vyuzivanou metodou pro screening DS. Ale jelikoZ ma pomérné nizkou senzitivitu,
nezahrnuje ultrazvukové vysetieni a cekani na vysledky je pomérné zdlouhavé, v posledni dobé

neni povazovan za dostatecné kvalitni metodu. VétSinou ho podstoupi Zeny, které se z néjakého
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divodu nemohly, nebo se nechtély zacastnit screeningu v 1. trimestru (Frisova, 2015, s. 118).
Pokud se biochemickym vySetfenim ve 2. trimestru t¢hotenstvi zjisti pozitivni nalez, méla by

zena absolvovat amniocentézu, pokud o ni ma zajem.

Integrovany test kombinuje screening v prvnim a druhém trimestru. Jednd se o spolecné
vyhodnoceni jejich vysledkt. Tento test se v praxi moc nevyuziva, jelikoZ je pomérné naro¢ny
jak na provedeni, tak na psychiku rodict, a to zejména z davodu dlouhého ¢ekani na vysledky.
Vyhodnoceni vysledkt je totiz k dispozici az za n€kolik tydnt od prvniho vySetfeni. Falesna
pozitivita integrovaného testu presahuje 5 % (Hajek et al, 2014, s. 103; Springer et al., 2015,
s.212). V CR je viak mozné vyuzit tzv. sekvena¢ni integrovany test, pomoci n¢hoZ je po
vySetieni v prvnim trimestru mozné ihned konzultovat pozitivni vysledky a okamzité
zasahnout, pokud je riziko vyskytu DS vyssi nez 1:30. Obvykle je tato hodnota zplsobena
nizkou hladinou PAPP-A ¢i vysokymi hodnotami NT. Mezi dal$i variantu integrovaného testu
1ze zatadit ,,sérum integrovany test,* pomoci néhoz se vyhodnocuji pouze biochemické markery
stanovené z mateiské krve v prvnich dvou trimestrech. Vysetfuji se hladiny PAPP-A, AFP,
uE3, free B-hCG. Vyuziva se v ptipade, kdy v prvnim trimestru neni mozné provést kvalitni

ultrazvukovy zadznam (Santavy etal., 2014, s. 40-41; BeloSovicova a Calda, 2012, s. 87).

Jestlize vysledky screeningového Setfeni ukazou, ze je riziko vyskytu chromozomalni aberace
u plodu zvysené, zejména pokud je riziko okolo 0,3 % (1:300), je Zen¢ doporuceno invazivni
diagnostické vysetieni, pfi kterém je odebran vzorek z plodové vody, placenty, ¢i pupecnikové
krve. Cytogeneticka analyza tohoto vzorku urci, zda se u plodu vyskytuje dané onemocnéni,
nebo zda plod postizen neni. Invazivni metody prenatalni diagnostiky nejsou provadény u vSech
téhotnych Zen, jelikoz s sebou nesou jista rizika. Invazivita téchto metod muze zvysit riziko
abortu az o 0,5-1 % (Frisova, 2015, s. 117). V poslednich letech kles4d pocet provedenych
invazivnich vykonl v rdmci prenatalni diagnostiky, a to pravé diky neustalému vylepSovani

screeningovych metod (Sipek et al, 2018, s. 139).

3.3 Neinvazivni cell-free-DNA testy

V poslednim desetileti doslo v genetické sféfe k obrovskému pokroku. Tzv. next-generation
sekvenovani nebunééné DNA plodu z matetské krevni plazmy dokédze detekovat abnormalni
fetdlni chromozomy. Od roku 2011 lze vyuzivat vySetfovani fetalni DNA pomoci
neinvazivniho prenatalniho testovani (NIPT) v bézné klinické praxi. NIPT, nékdy nazyvan
1 NIPS (neinvazivni prenatalni screening), vykazuje zvySenou senzitivitu a specifitu pro

Downtiv syndrom (Suciu et al., 2019, s. 221-222). Cell-free-DNA testy patii mezi nejnové;jsi
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azaroven nejucinnéj§i prenatalni screeningovou metodu pro zjiStovani urcitych
chromozomalnich aneuploidii véetné DS. Tato nova technika prenatdlné zachyti az 99 %
jedincti s Downovym syndromem. Tento zptisob screeningu je tedy pomérné spolehlivy, avSak
ne zcela dostupny vSem, jelikoZ ho pojistovny nehradi. Cena tohoto testovani se pohybuje

kolem ¢trnacti az tiiceti tisic korun (Prediko, 2001-2019).

Metoda detekce CffDNA (Cell-free-fetal-DNA) byla poprvé uvedena na trh americkou
spolecnosti Sequenom v roce 2011. Tato spolecnost pouziva test zvany MaterniT21 Plus, ktery
byl zpocatku dostupny pouze v USA a Asii. Dnes je moznost vyuziti DNA testovani i v Evropé¢,
véetné Ceské republiky (Sysak et al., 2014, s. 3). Dale je moznost screeningu pomoci testt, jako
jsou Harmony, Panorama, PrenatalSafe, Verifi a VisibliT, které jsou zaloZeny na podobném

principu (FN MOTOL, 2012).

Vysetieni volné DNA plodu z krevniho obéhu matky je mozné od 9. tydne téhotenstvi (Frisova,
2015, s. 118). Odebrané vzorky jsou posilany do velkych svétovych laboratoii (Vohanka, 2019,
s. 17). Z matetské periferni krve je analyzovana volna nebunécna fetalni DNA (Hajek et al.,
2014, s. 99). Vysetiuji se fragmenty cell free fetal nucleic acids (CFFNA) (Prochazka a Pilka,
2016, s. 52). Vysledky testii jsou obvykle k dispozici do 5 az 7 dnli (Vohénka, 2019, s. 17).
V piipadé trizomie 21 plod uvolituje do mateiské krve vice DNA fragmentt 21. chromozomu.
Uspésnost NIPT zalezi na velikosti fetalni frakce, coZ je podil cffDNA (cell-free-fetal-DNA)
v celkové cfDNA (cell-free-DNA) matetské plazmy. Pokud je mnozstvi fetdlni DNA
v matei'ské krvi malé, je velmi obtizné detekovat aneuplodii plodu. Mnozstvi plodové DNA
stoupa v krvi matky umérné s rostouci hmotnosti plodu. S rozsitenim NIPT postupné ptichdze;ji
otazky, zda je vhodné provadét toto vysetieni u kazdé Zeny a v jakém tydnu gravidity je
nejvhodnéjsi jeho vyuziti a zda jsou naklady na vySetteni adekvatni (Calda a Svétnicova, 2017,

s. 25-26; Krofta, 2019, s. 12-13).

Velkou vyhodou téchto vySetieni je jejich neinvazivita pro plod. Bohuzel zatim nemohou zcela
nahradit invazivni diagnostické metody, a to zejména proto, ze stanovuji jen vybrané
chromozomalni vady (Frisova, 2015, s. 118). Pomoci tohoto testovani lze detekovat naptiklad
Downtiv syndrom a syndromy Patuautiv a Edwardstiv, avsak u poslednich dvou zminénych je
mensi detekéni Gi€innost, tedy kolem 90-95 %. Dalsi vyuziti cell-free-DNA testi je stanoveni
pohlavi plodu svice jak 99 % ucinnosti a zjiSténi pifipadnych abnormalit pohlavnich

chromozomt. Nejcastéji jsou DNA testy doporu¢ovany zendm starSich 35 let, s anamnézou
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vySe zminénych syndromii vrodiné a také zendm s abnormalnim biochemickym ¢i

ultrazvukovym nélezem (FN MOTOL, 2012).
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4 MOZNOSTI PRENATALNI INVAZIVNI DIAGNOSTIKY DS

Uziti prenatéalni invazivni diagnostiky (PID) by mélo byt zcela individudlni, musi se vzit v potaz
stadium gravidity (viz obrazek €. 29) a je tieba posoudit veskera rizika souvisejici se ziskdvanim
vzorku. Metody prenatalni diagnostiky se od sebe odliSuji zejména stupném rizika pro plod
a spolehlivosti vysledku. Nejcastéji genetik navrhne PID dle anamnézy rodinné, osobni,
socialni a porodnické. Dalsi indikaci jsou viditelné patologie plodu na ultrazvuku a pozitivni
biochemicky screening (Calda et al., 2010, s. 320). Invazivni diagnostika se tedy provadi pouze
v indikovanych ptipadech. V piipadé pozitivity prenatadlniho screeningu by Zené¢ mély byt
podany informace o moznostech definitivniho potvrzeni pfitomnosti DS u plodu. T¢éhotna by
méla byt informovéna o jednotlivych metodach invazivni diagnostiky. Pomoci téchto technik
jsou pod ultrazvukovou kontrolou odebirdny vzorky, které jsou nasledné poslany na
cytogenetické ¢i molekularné genetické vySetfeni. Poté je definitivné urcen karyotyp
(chromozomalni vybava) plodu, coz u ného umoziuje potvrdit, ¢i vyvratit podezieni na

ptitomnost Downova syndromu (Héjek et al., 2014, s. 103-104).

Mezi metody prenatalni diagnostiky jsou fazeny biopsie choria (odbér vzorku choriovych
klka), ¢1 placentocentéza, dale také amniocentéza (odbér plodové vody), kordocentéza
(punkce pupecniku) a dnes nejméné vyuzivand metoda, odbér vzorku fetalni tkané (Hajek
etal., 2014, s. 103). Nejéast&ji vyuZivanou invazivni metodou v CR je odbér plodové vody
pomoci amniocentézy (Gregor et al., 2008, s. 228). I kdyZ vSechny tyto invazivni techniky musi
vyhovovat pfisnym standardiim a mély by byt maximalné¢ bezpecné pro matku i plod, jejich
provedeni je bohuzel spojené s jistym rizikem vzniku komplikaci, které mohou mit za nasledek
poskozeni plodu nebo dokonce spontanni potrat. Téhotné Zené musi byt rizika sdélena pred
zahajenim vykonu a musi byt podepsan informovany souhlas. Je odhadovano, ze komplikace
v rdmci prenatalni invazivni diagnostiky nastavaji v 0,5 — 1 % ptipadd (Springer et al., 2015,

5. 213).

4.1.1 Biopsie choria

Biopsie choriovych klkli neboli chorionic villus sampling (CVS) je technika, pomoci které je
punkci odebran vzorek z choriovych klkli placenty (viz obrazek €. 30). Ziskany material je
nasledn¢ geneticky vysSetfen. Vhodné obdobi pro provedeni odbéru vzorku choria je mezi
11. a 14. tydnem téhotenstvi (Hajek et al., 2014, s. 103-104). Neni doporucovano provadet
tento vykon pfed 10. gestatnim tydnem, a to z divodu rizika vzniku redukénich defekt

konc¢etin u plodu. Vzorek je mozné odebrat transabdomindlni ¢i transcervikalni cestou.
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Transcervikalni metoda vyzaduje specidlni katetr, ktery 1ze dobfe zobrazit na UZ, avSak u nés
tato metoda neni vyuzivana. V Ceské republice se CVS provadi transabdominalné pomoci
tenké sterilni jehly o délce 80-90 mm a praméru 18-20 gauge, coz je 1,3 mm. Nejdiive je misto
budouciho vpichu fadné vydesinfikovano a poté aplikovano lokalni anestetikum. Nasledn¢ je
do choria pod ultrazvukovou kontrolou zavedena tzv. Chiba jehla, kterd ma specialni hrot pro
ziskani vzorku z choriovych klkt. Tkan je aspirovana do fyziologického roztoku nebo
kultivacniho média. Aby bylo mozné odebrany material analyzovat, jeho mnozstvi by mélo byt
alesponn 5 mg. VétSinou je vSak ziskano kolem 20 mg. Vzorek je odeslan na cytogenetické
vySetieni nebo zpracovan pomoci molekularni analyzy DNA plodu. Oproti amniocentéze jsou
vysledky vysetieni k dispozici dfive, coz je pomérné velka vyhoda, jak jiz bylo zminéno (Polak

etal., 2014, s. 247; Roztocil et al., 2017, s. 140).

CVS je mozné provadét ambulantné. Pfed provedenim odbéru jsou zen¢ sdéleny informace
o vykonu a rizicich s nim spojenych a je s ni sepsan informovany souhlas. Po vykonu Zena
chvili setrva v ambulanci. Ultrazvukem je zkontrolovéana vitalita plodu a vylouceno ptipadné
krvaceni. Alesponi dva tydny po biopsii choria by té¢hotna méla omezit fyzickou aktivitu
a vyvarovat se manipulaci s tézZkymi bfemeny. Mezi komplikace biopsie choria lze zatadit
vaginalni krvaceni, infekce ¢i pfedcasny odtok plodové vody. Po CVS miize také dojit k Rh
1zoimunizaci, proto je Rh-negativnim zenam po odbéru vzorku choriovych klkti podano 250 mg
imunoglobulinu anti-D intramuskularné. Do dvou tydnti po provedeni CVS je riziko fetalni
ztraty 0,5-1 %. Dale je také riziko, ze punkce nebude uspé$nd nebo dojde k materndlni
kontaminaci. Pfiblizn¢ v 0,8 % piipadl nastane tzv. placentdrni mozaicizmus, ktery se dle
mnoha studii ¢asto tyka pouze placenty, ale ne plodu. Placentarni mozaicismus znamena vyskyt
chromozomalni abnormality v choriovych kicich, avSak ne ve vyvijejicim se plodu. V tomto
pfipadé je nutné pro kontrolu provést amniocentézu nebo kordocentézu (Hajek et al., 2014,

s. 103-104; Polak et al., 2014, s. 247).

Pozdni CVS (placentocentéza) je obdobna metoda cytogenetické a DNA diagnostiky jako CVS,
avsak je provadénd ve druhém a tietim trimestru gravidity. Jestlize se placenta nachdzi na pfedni
stén€ €1 v hrandch délohy, je transabdominalni odbér pomérné snadny, a to diky kvalitnimu
ultrazvukovému zobrazeni placenty. Ve druhém, ani ve tietim trimestru téhotenstvi se
transvaginalni piistup nevyuziva, voli se tedy transabdominalni punkce (Roztoc¢il et al., 2017,
s. 140; Calda et al., 2010, s. 322-324). Studie V. Gregora et al. (2012), ktera porovnavala pocet
vykonanych odbért choriovych klki a plodové vody pro zachyceni jednoho DS, zjistila, ze

zachyt DS je zna¢né vyssi z biopsie choria nez z amniocentézy.
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4.1.2 Amniocentéza

Amniocentéza je hojné uplatiovana metoda prenatalni diagnostiky chromozomalnich aberaci.
Jedna se o metodu, pomoci které je transabdominalni punkci odebran vzorek plodové vody
z amnialni dutiny (viz obrdzek €. 31). Jiz roku 1966 byla poprvé zdarn¢ provedena analyza
chromozomll z amnidlni tekutiny. Dva roky poté se povedlo z amniové tekutiny prenatalné
diagnostikovat Downtiv syndrom (Hajek et al., 2014, s. 105). Voda plodova je pruhledna
tekutina vyskytujici se v amniové dutiné kolem plodu. Jsou v ni obsazeny biochemické latky
a zivé builky. Prave tyto bunky plodu se vyuzivaji pro genetickou analyzu (Prochazka a Pilka,
2016, s. 51). Mezi indikace k provedeni amniocentézy patii zejména v€k matky nad 35 let
(Sipek jr. et al., 2011, s. 234). Dale také napf. pozitivni triple test, rodi¢e s abnormalni
chromozomalni vybavou a pozitivni ultrazvukové markery. Nejvhodnéjsi obdobi pro odbér
plodové vody je mezi 15. a 22. tydnem gravidity, kdy je jeji objem kolem 240 az 280 ml.
Pred 15. gestacnim tydnem neni amniocentéza vyuzivéana, jelikoZ pomoci n¢kolika studii bylo
zjiSténo, Ze brzké provedeni odbéru ma za nésledek vyssi potratovost (7,6 %) nez punkce
v doporuéeném obdobi (5,9 %). Casny odbér desetkrat zvysuje pravdépodobnost vzniku
tzv. pes equinovarus u plodu, coz je vrozena vtoCena noha (Calda et al., 2010, s. 321).
Po 22. gestatnim tydnu je amniocentéza uskutecnovana pro genetickou analyzu jen ve

vyjimec¢nych ptipadech (Polék, 2017, s. 249).

Pted vykonem je tieba zkontrolovat pocet plodi, jejich viabilitu, mnozstvi plodové vody,
ulozeni placenty a prubéh pupecniku. Postup odbéru vzorku plodové vody je nasledovny.
Po dezinfekci bticha je jehla o priiméru 0,5-0,9 mm (25-20 gauge) a délce 9-12 cm zavedena
transabdominalné¢ do amniové dutiny co nejkratS$i moznou cestou. Je vhodné se vyhnout
placenté, i kdyZz nebylo prokazéano, ze by zasazeni placenty jehlou zvySovalo riziko komplikaci.
Tato jehla ma specidln¢ upraveny hrot, ktery lze dobfe vizualizovat na ultrazvuku.
U amniocentézy neni doporuCovano pouzivat mistni anestetika ani sedativa. Neni totiz
prokézéano, ze by byl vykon mén¢ bolestivy pii pouziti anestetik. Po zavedeni jehly se odebere
15-20 ml amniové tekutiny, dle gestacniho staii gravidity. Aby nedoslo ke kontaminaci vzorku
matetfskymi butikami, prvni mililitr plodové vody neni k diagnostice pouzit. Vpich jehly i odbér
vzorku se provadi pod neustalou kontrolou ultrazvukem. Vzorek se odesila do cytogenetické
laboratoie, kde se amniocyty, odloupané epitelie plodu, kultivuji déle nez deset dni.
Po zpracovani bun¢k je ziskan karyotyp plodu, pomoci kterého je mozné detekovat Downiiv

syndrom. Pro prokdzani pfitomnosti trizomie 21 je také mozZnost vyuzit molekuldrni
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diagnostiku (amnio-PCR & FISH). V CR dosahuje detekce DS v celostatnim méfitku 80 %
(Hajek et al., 2014, s. 105-106; Calda et al., 2010, s. 321).

AMC je stejné jako CVS provadéna ambulantné. Po vykonu Zena chvili setrva ve
zdravotnickém zafizeni a je vylouceno piipadné krvaceni. Pomoci ultrazvuku je zkontrolovana
vitalita plodu. T¢hotné je doporuceno alespon Ctrnactidenni omezeni fyzické aktivity.
U jednocetné gravidity dochdzi v 0,5-1 % ptipadi k potratu do 14 dnd, avSak jedna se zejména
0 zeny se zatizenou anamnézou. U dvojcat je riziko trizomie 21 i ztraty t€hotenstvi vyssi. Zatim
neni zcela objasnéno, jaka je pficina fetalnich ztrat. Invazivni diagnostika se neprovadi u kazdé
zeny zejména z divodu téchto nechténych spontannich potrati. V 20 % ptipadi placenta lezi
na predni stén¢ délohy, coz souvisi s intraamnidlni hemoragii po vykonu. Béhem odbéru miize
nastat situace, Zze dojde ke kontaminaci vzorku matefskou krvi, nebo nastane Castecny
ptedcasny odtok plodové vody. O veskerych rizicich by t€hotna méla byt informovana predem
(Polak et al., 2017, s. 249-250; Stencl et al., 2010, s. 79). Rh-negativnim Zenam je po AMC
intramuskuldrné podano 250 pg imunoglobulinu anti-Rh(D) (Lubusky et al., 2010, s. 323).
Studie Dhaifalaha a Zapletalové (2012) potvrdila, ze riziko tmrti plodu po AMC a CVS je

srovnatelné.

4.1.3 Kordocentéza

Kordocentéza je transabdominélni odbér fetdlni krve z pupecnikové zily (viz obrazek ¢. 31).
Punkce pupecniku se provadi pod ultrazvukovou kontrolou. Nejvhodnégjsi obdobi pro jeji
provedeni je az po 20. tydnu te¢hotenstvi. V tuto dobu mé pupecnikova zila jiz dostateCnou
Sitku na to, aby byla ultrazvukem dobfe viditelna, a tak mtize byt bezpecné¢ punktovana.
K vykonu se vyuziva sterilni punkéni jehla, kterd mé pramér 0,7-0,9 mm (22-20 gauge) (Polak
etal., 2017, s.251). Do preheparinizované stiikacky se z umbilikalni vény obvykle odebird 2 az
4 ml pupecnikové krve. Punkeci 1ze provést z jakékoli oblasti zily v celém pribéhu pupecniku,
avSak nejvhodnéjsi misto je co nejblize k placentarnimu tponu, a to z toho divodu, ze jsou
v tomto misté pupecnikové zily dostatecné znehybnéné. Po odbéru, dle nekterych autort, Ize
aplikovat fyziologicky roztok do vény pro rychlejsi zahojeni ranky po vpichu. Vzorek krve je
odeslan do cytogenetické laboratofe, kde je stanoven karyotyp plodu z lymfocyti do 48 az
72 hodin. Pokud se prokaze, ze je krev fetadlniho ptvodu, lze tuto diagnostickou metodu

povazovat za velmi spolehlivou (Hajek et al., 2014, s. 106-107; Polak et al., 2017, s. 251).

Kordocentéza je provadénd z divodu netspéSné amniocentézy, nebo v piipadé pozdniho

zachytu pozitivity biochemického screeningu. Pupecnikova krev je odebirdna v ramci
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ambulantni néavstévy. Po ultrazvukové kontrole vitality plodu a vylouceni krvaceni ¢i
hematomu Zena odchazi domt. Riziko fetalni ztraty po kordocentéze je obdobné jako
u amniocentézy, méné nez 1 %. Po vykonu muze dojit k bradykardii plodu. Tento jev nastava
Castéji po 33. gestacnim tydnu pravdépodobné z diivodu netimysIné punkce arterie umbilicalis.
Déle muze nastat zvySena drazdivost délohy ¢i chorioamnitida (H4jek et al., 2014, s. 106-107;

Calda et al., 2010, s. 324).

4.1.4 Odbér vzorku fetilni tkané

Jestlize z n¢jakého diivodu nepostacuje k diagnostice DS vysSetfeni amniocyti ¢i choria, 1ze
stanovit diagn6zu pomoci biopsie klize, svalu nebo jater plodu. Pivodné byl vykon kontrolovan
pomoci fetoskopu, dnes se spiSe vyuziva ultrazvuk, jelikoZz pfi uziti fetoskopu je riziko abortu
kolem 5 %. Od této metody se dnes jiz ustupuje (Hajek et al., 2014, s. 104; Prochézka a Pilka,
2016, s. 52).
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5 REAKCE RODICU NA SDELENI DIAGNOZY

Jiz pouhé doporuceni k provedeni invazivniho vySetieni mtize byt pro rodi¢e velmi stresujici,
a to zejména z divodu zamény screeningového a diagnostického vysSetfeni zenou. Proto je
velmi dilezit¢ rodi¢im vysvétlit, ze pozitivni vysledek screeningu znamend pouze vyssi
pravdépodobnost vyskytu DS u plodu, nikoli jistotu. Neptizniva zprava vysledktli invazivniho
vySetieni ¢asto mize zplsobit rodictim Sok. Jejich reakce na zjiSténi, Ze jejich budouci potomek
ma Downilv syndrom, obvykle prochazi nékolika stadii (Skutilova, 2016, s. 69-73, Selikowitz,
2011, s. 16).

Nejdiive nastava Sok s iracionalnim mySlenim a citénim, n¢kdy pfichézi i pocit derealizace,
coz znamena, ze je realita vnimana ne zcela racionaln¢, rodi¢lim ¢asto muze pfipadat, ze se
dand skutecnost ned¢je jim, ale nékomu jinému. Nastdvaji pocity zmatku nebo dokonce
vzniknou nadmérné reakce na bézné stimuly, nékdy prichazi vztek ¢i plac. Dale ptichazi faze
popreni, béhem které¢ je popirdna neptiznivd diagnéza. U rodici se mohou vyskytovat
myslenky typu ,,neni to skutecné®, ,,vznikla chyba pfi diagnostice*. V téchto dvou fazich je
dobré doptat rodi¢tim Cas na to, aby vstiebali prave zjisténé sdéleni, jelikoz ¢asto nejsou schopni
realn¢ vnimat a pochopit nastalou situaci. O tom, jak je mozné dale postupovat, je vhodné rodice
informovat az v nasledujicich stadiich. Fiaze kompenzace byva provazena tzv. magickym
myslenim. Objevuje se napt. smlouvani s osudem ¢i Bohem, aby vS§e dopadlo dobfe a aby jejich
potomek byl zcela zdrav. Dale piichazi na fadu stadium smutku, zlosti, izkosti nebo pociti
viny. Casto je svalovana vina na jiné osoby, napf. na lékafe nebo laboratof, ve které byly
vyhodnocovany vysledky. Vztek byva sméfovan nejen na okoli, ale i na sebe. Zeny se ¢asto
dotazuji, zda pfitomnost DS u jejich potomka neni jejich chyba, nebo zda za to nemohou
uzivané léky, strava ¢i nemoc. Smysluplna feSeni jsou vyhledavana ve fazi rovnovahy, kdy se
pocity uzkosti pomalu vytraceji. Rodi¢e diagndzu a celou situaci s ni spojenou piijimaji béhem

stadia reorganizace, kterd miize trvat velmi dlouho (Skutilova, 2016, s. 69-73).

Podobné reakce prozivaji zeny, které porodi dit¢ s DS, avSak po celou dobu t¢hotenstvi se
domnivaly, Ze je zcela zdravé. Zprvu se také objevuje Sok, béhem kterého zena neni schopna
vnimat a chapat, co ji 1ékaf, ¢i porodni asistentka sd€luji. Poté nastdva nediivéra, kdy Zena
Spatnou zpravu popira, jelikoz se ji dité mtize zdat zcela zdravé. Domniva se, Ze se 1¢kat zmylil.
Dale ptichazi na fadu pocit litosti a snaha nadmérné ochranovat dité. Nékdy vznikaji 1 pocity

odporu, ménécennosti, zahanbeni, hnévu a provinéni (Selikowitz, 2011, s. 16-19).
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Velmi dilezité je, aby lékatf nebo porodni asistentka byli rodi¢lim oporou. Je zapotiebi
partnerim nabidnout moznosti dalsiho postupu, avsak nejdiilezitéjsi je nechat jim na vSechno
dostatek casu. Ke kazdému by se mélo pfistupovat individualné. At uz se rodi¢e rozhodnou
dité si ponechat, nebo ne, je nutno akceptovat jejich rozhodnuti. Vhodné je i doporucit sluzby
psychologa a v piipad¢ planovani dalsiho t€hotenstvi i klinického genetika (Skutilova, 2016,
s. 81). Kazdého cloveka ovliviiuje v jeho rozhodovani mnoho riznych faktort. Patii mezi né
osobnost jedince, vybavenost na feSeni krize, vzdé€lani, schopnost nalozit s necekanou
komplikaci a dalsi. K tomu, aby se rodiCe vypotradali s nastalou situaci, je dtlezité zahrnout
napt. osobni viru nebo ndbozenské citéni. Zdravotnici musi k rodi¢im pfistupovat
profesiondln€ a s uctou a vychazet ze zékladu lidské distojnosti. Diky tomu se rodice 1épe

vyportadaji se vzniklou situaci (Vagnerova et al., 2009, s. 75).
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PRUZKUMNA CAST

6 METODIKA PRUZKUMU

Vramci prizkumu bylo provedeno kvantitativni Setfeni. Data byla ziskdna pomoci
nestandardizovaného dotazniku o 16 otazkach. 11 otazek bylo uzavienych, z nichz u 8 otazek
byla jen jedna spravna odpovéd’ a u 3 otdzek se vyskytovalo vice spravnych odpovédi. 2 otazky
byly otevieného typu, v nichz respondentky samy vypsaly odpovéd’. 3 otazky v dotazniku byly

polouzaviené, respondentky tedy mély moznost doplnit dalsi tidaje.

Prizkumné Setieni probihalo v mésicich prosinec 2019, leden a unor 2020
ve 3 gynekologickych ambulancich v Pardubickém kraji po dohod¢ se zdravotnimi sestrami,
které pracuji v téchto zatfizenich. Dotazniky byly rozdavany mou osobou a respondentky je
samy odevzdavaly do oznacenych boxl. Diky tomu byla zajiSténa jejich anonymita. V kazdé
ambulanci bylo rozdano 20 dotaznikti. Dohromady tedy bylo rozdano 60 dotazniki. Navratilo
se 100 % dotazniki, avSak 5 z nich bylo vyfazeno z prizkumu z divodu neuplného vyplnéni.
Celkova navratnost tedy cini 91,7 %. Data tak byla vyhodnocovana z 55 odevzdanych

dotazniku.

6.1 Prizkumné otazky

Na zéklad¢ stanovenych cil bakalarské prace byly stanoveny tyto vyzkumné otazky:

1) Jaka je informovanost respondentek o0 Downové syndromu?

2) Jaka je informovanost respondentek o screeningu a diagnostice Downova syndromu?

3) Jaka je informovanost respondentek o rozdilech mezi screeningem a diagnostikou
Downova syndromu?

4) Odkud respondentky nejcastéji Cerpaji informace o screeningu a diagnostice Downova

syndromu?

6.2 Charakteristika pruzkumného vzorku

Prizkumu se zucastnily téhotné Zeny, které navstévuji 3 vybrané gynekologické ambulance
v Pardubickém kraji. V ramci dotaznikového Seteni bylo osloveno celkem 60 zen. Z tohoto
poctu respondentek jich muselo byt 5 vyfazeno, jelikoz odevzdaly dotazniky, které nebyly zcela
vyplnéné, jak jiz bylo zminéno vySe. V prizkumném Setfeni tak byly zpracovany

a vyhodnoceny odpovédi 55 respondentek.
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6.3 Zpracovani a vyhodnoceni dat

Dotaznik byl vytvoien v programu Microsoft Office Word 2013. Nejprve byla data ziskana
z dotaznikového Setfeni zpracovana carkovaci metodou a nasledné¢ byla piepracovana
v programu Microsoft Office Excel 2013, pomoci n¢hoz byly vytvoteny veskeré grafy
a tabulka.

Data byla popisovdana pomoci metod popisné statistiky. Absolutni etnost n; vyjadiuje
absolutni hodnotou cetnosti zastoupenych hodnot v daném statistickém souboru, tedy pocet
jednotlivych odpovédi na danou otazku. Celkova €etnost n je pocet vSech respondentek v dané
skuping€. Relativni €etnost f; vyjadiuje cetnost pomoci relativnich hodnot a je dédna podilem
absolutni Cetnosti n; a celkové Cetnosti n. V pfipadé mé bakalaiské prace je tato hodnota

uvadéna procentudlné.

Vypocet relativni cetnosti (%): f; = %X 100 (Kladivo, 2013, s. 11)

40



7 VYSLEDKY PRUZKUMU

Otazka ¢. 1: Kolik je Vam let?

M 20-25 let
H26-30 let
M 31-35 let

M nad 35 let

Obrazek 1. RozloZeni respondentek podle véku
Obrazek C. 1 popisuje vek respondentek, které se zapojily do prizkumu. Jelikoz byly dotazniky
rozdavany nahodné€, nebylo predem zndmo procentudlni zastoupeni jednotlivych veékovych

kategorii.

Na dotaznik odpovédelo 8 (15 %) respondentek ve véku 20-25 let, 24 (43 %) respondentek ve
veéku 26-30 let, 15 (27 %) respondentek ve véku 31-35 let a 8 (15 %) respondentek ve véku nad
35 let.
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Otazka ¢. 2: Jaké je Vase nejvyssi dosaZené vzdélani?

45%
40%
40%
35%

35%

30%

25%

20%

15%

11%

10% 7% 7%

» i i

0%

Zakladni Stredoskolské Stfedoskolskés Vyssiodborné  Vysokoskolské

bez maturity maturitou

24

Obrazek 2. Nejvyssi dosaZené vzdélani

Obrazek €. 2 zobrazuje procentudlni vyskyt nejvyssiho dosazeného vzdélani respondentek.
Nejpocetnéjsi skupinu tvofily respondentky s vysokoskolskym vzdélanim, tedy 22 (40 %).
Nésledovala skupina Zen se stfedni Skolou s maturitou, a to 19 (35 %). 6 Zen (11 %) doséhlo
stitedoskolského vzdelani bez maturity. Vyss$i odborné i zakladni vzdélani mély pouze 4 Zeny

(7 %).
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Otazka ¢. 3: Pokolikaté jste téhotna?

15%

P>

42%
M Poprvé
M Podruhé

M Potreti a vice

Obriazek 3. RozloZeni respondentek podle ¢etnosti téhotenstvi
Z obrazku €. 3 je patrné, ze 24 (43 %) Zen bylo t€¢hotnych podruhé. 23 (42 %) zen odpovédelo,
7e byly t€hotné pouze jednou a jen 8 (15 %) Zen bylo té¢hotnych tiikrat a vice.

Otazka ¢. 4: V jakém jste trimestru téhotenstvi?

42%

MV prvnim
M Ve druhém

M Ve tretim

Obrazek 4. RozloZeni respondentek podle jednotlivych trimestra

Obrazek ¢. 4 popisuje procentudlni rozdéleni respondentek do jednotlivych trimestri. Nejvice

respondentek bylo v dobé vypliiovani dotazniku ve tfetim trimestru, jejich pocet byl 23 (42 %).
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Ve druhém trimestru téhotenstvi se nachazelo 21 respondentek, tedy 38 %. Nejméné

respondentek bylo v prvnim trimestru, a to v po¢tu 11 (20 %).

Otazka ¢. 5: Z jakych zdroji jste ziskala informace tykajici se prenatalni péce (péce

v téhotenstvi), v€etné screeningu a diagnostiky Downova syndromu?

Zde bylo mozné zvolit vice odpovédi, piipadné doplnit dalsi zdroje v moznosti ,,jiné".

90% 82%

80%
69%
70%
60%
50%
40%

30%
20%

20%
0% Ne— D

Od lékare Od porodni Z odborné Zinternetu Jiné
asistentky i literatury
jiného

zdravotnika

Obriazek 5. Zdroje informaci o prenatalni péci

Na obrazku €. 5 1ze vidét procentualni rozloZeni zdrojii, z nichz jednotlivé respondentky cerpaly
informace o prenatalni péci, vCetné screeningu a diagnostiky DS. Nejcastéji respondentky
ziskaly informace od 1ékate, konkrétné 45 (82 %) respondentek. Jako druhy nejcastéjsi zdroj
byl uvadén internet, z n¢hoz Cerpalo 38 (69 %) respondentek. Dale 11 (20 %) dotazanych zen
uvedlo, ze informace o prenatalni péci vycCetly z odborné literatury. Pouze 3 (5 %) respondentky
ziskaly informace od porodni asistentky ¢i jiné¢ho zdravotnika. 4 (7 %) z dotazanych Zen Cerpalo
1z jinych zdrojt, a to napt. od kamaradek. Jedna respondentka uvedla, Ze informace o prenatalni

péci neziskala odnikud.
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Otazka €. 6: Myslite si, Ze jste byla 1ékafem, porodni asistentkou ¢i sestrou dostate¢né

informovana o priibéhu prenatilniho screeningu?

4%

M Ano

H Ne

Obrazek 6. Nazor respondentek na to, zda je zdravotnici dostatené informovali o prenatalnim screeningu

Podle obrazku €. 6 si 53 (96 %) dotdzanych Zen mysli, Ze byly dostate¢né informovany
o prubéhu prenatalniho screeningu. Pouze 2 (4 %) respondentky ptiznaly, Ze neziskaly vSechny

potiebné informace.

Otazka €. 7: Méla jste obavy z vysledki screeningu v 1. trimestru téhotenstvi?

M Ano

H Ne

Obrazek 7. Obavy z vysledki screeningu v 1. trimestru téhotenstvi
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Z obrazku €. 7 je patrné, ze se pies polovinu dotazanych zen obavalo vysledkl screeningu
v 1. trimestru téhotenstvi (51 %). Nejcastéji byly zminény obavy z genetickych vad plodu,
Downova syndromu, postizeni miminka, ¢i z celkové Spatnych vysledki vySetieni. Zbylych

49 % respondentek nemélo obavy z téchto vysledk.

Otazka €. 8: Oznacte, v ¢em dle Vaseho minéni spoc¢iva kombinovany test.

Ze Ctyt moznych odpovédi byla spravna jen jedna, odpovéd C, tedy: ,,jedna se o spole¢né
vyhodnoceni vysledki biochemického a ultrazvukového vySetfeni, které se provadi

v 1. trimestru t€hotenstvi®.

vySetreni provadéné ve 2. trimestru

A) Je to ultrazvukové a biochemické
|
téhotenstvi.

B) Jedna se o vysetfeni nebunécné DNA
4%
plodu z krve matky.

C) Jedna se o spolecné vyhodnoceni

vysledkd biochemického a ultrazvukového
« v . . . 76%
vysetreni, které se provadi v 1. trimestru
téhotenstvi.

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80%

Obriazek 8. Kombinovany test

Odpovédi na obrazku €. 8 jsou zobrazeny v relativni cetnosti.

Pouze jedna z dotazovanych si myslela, Ze kombinovany test je ultrazvukové a biochemické

vySetfeni provadéné ve 2. trimestru t€hotenstvi (2 %).

Dvé respondentky se domnivaly, ze kombinovany test spociva ve vySetfeni nebunééné DNA

plodu z krve matky (4 %).

Spravnou odpovéd ,jednd se o spoletné vyhodnoceni vysledkii biochemického
a ultrazvukového vySetieni, které se provadi v 1. trimestru tchotenstvi.“ zvolilo 42

respondentek, tedy 76 %.
Posledni moZnost ,,nevim* se objevila v 10 ptipadech (18 %).
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Otazka €. 9: Co se Vam vybavi pod terminem MaterniT21plus ¢i Harmony test?

Jednd se o otevienou otazku, tudiz na ni respondentky samy vypisovaly odpovéd.
(MaterniT21plus a Harmony test jsou neinvazivni cell-free-DNA testy, které spocivaji ve

vySetfeni volné DNA plodu z krve matky. Tyto testy dokazi zachytit az 99 % jedinct s DS.)

Tabulka 1. Vyroky respondentek v otazce €. 9.

Vysetieni plodu ze vzorku matCiny krve. 3

Test na odhaleni DS z krve matky. 3

Krevni test — zjisténi VVV plodu. 1

Tehotensky test. 4

Hormonalni test. 2

Nevim. 42
13%

11%

M Spravné
M Spatné

M Nevim

Obriazek 9. MaterniT21 plus, Harmony test

Obrézek €. 9 popisuje spravnost odpovedi na otazku €. 9.

Za spravné byla povazovana takova odpoveéd’, kterd se alespon ptiblizovala dané problematice.
Spravné odpovédelo 7 respondentek (13 %). Nespravnou odpoveéd’ vypsalo 6 dotazanych zen

(11 %). 42 respondentek (76 %) nenapsalo nic nebo vypsalo ,,nevim*.
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Otazka ¢. 10: Jaké tvrzeni je dle Vaseho nazoru platna definice Downova syndromu?

Spravna odpovéd’ byla jen jedna, moznost A, ,,je to vrozena chromozomalni vada, kterou Ize
odhalit jiz prenataln¢ (pfed narozenim)*.

A) Je to vrozena chromozomalni vada,
kterou Ize odhalit jiz prenatéiné (pred — 96%
narozenim).

B) Jedna se o onemocnéni, které jedinec 0%
o v ’ v , 0
muzZe ziskat aZ po narozeni.

C) Je to geneticka porucha, ktera se 4%
projevuje rozstépem rtu a patra. °

D) Nevim. = 0%

0% 20% 40% 60% 80% 100% 120%

Obrazek 10. Definice Downova syndromu

Z obrazku €. 10 1ze vidét, ze 53 respondentek (96 %) oznacilo spravnou odpovéd’ A. Odpovéd’

C oznacily 2 respondentky (4 %). Ostatni odpovédi nezvolila ani jedna respondentka.
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Otazka ¢. 11: Oznacte faktor, o kterém si myslite, Ze zvySuje riziko vzniku Downova

syndromu.

Spravna odpoved’ byla jen jedna, moznost C, ,,vyssi vék matky*.

9% 13%

M Alkohol
H Nedostatek vitaminu D
M Vyssi vék matky

H Nevim

Obrazek 11. Faktor zvysujici riziko vzniku Downova syndromu

Obrazek ¢. 11 je zobrazen s procentudlnim vyskytem odpovédi ve skupiné

s 55 respondentkami.

Spravnou moznost, ,,vyssi vék matky*, zvolilo 41 respondentek (74 %). Druha nejcastéjsi
odpovéd’ na tuto otazku byl ,,alkohol®, tato moznost byla oznacena 7 respondentkami (13 %).
»Nedostatek vitaminu D* byl zvolen 2 respondentkami (4 %). MozZnost ,,nevim* oznacilo

5 dotazanych zen (9 %).
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Otazka €. 12: Jaké charakteristické znaky se dle Vaseho nazoru mohou vyskytovat u

jedince s Downovym syndromem?

Spravna odpovéd’ byla jen jedna, moznost C ,,mentalni retardace, epikantus (kozni fasa na

vnitini stran¢ oka)®.

A) Velka usta s mensim jazykem, vysoka
11%
postava

B) Nadmeérny intelekt, "pavoudi prsty"
) yi pavouci prsty i 4%

(dlouhé prsty na rukou)

C) Mentalini retardace, epikantus (kozni rasa
oy . 84%
na vnitfni strané oka)

D) Nevim I 2%
0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90%

Obrazek 12. Charakteristické znaky Downova syndromu po narozeni.

Obrazek ¢. 12 je zobrazen s procentudlnim vyskytem odpovédi ve skupiné

s 55 respondentkami.

Nejcastéji byla zvolena spravna odpovéd’ C, kterou oznacilo celkem 46 respondentek (84 %).
Odpovéd’ B zvolily 2 respondentky (4 %). 6 respondentek (11 %) zvolilo moZnost A. Pouze

1 dotazana (2 %) odpovédéla, ze nevi.
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Otazka ¢. 13: Co je dle Vaseho nazoru screening Downova syndromu?

Spravna odpovéd’ byla jen jedna, moznost B, ,je to metoda, kterd slouzi k vyhledavani

4

rizikovych jedinct, u kterych je vyssi pravdépodobnost pfitomnosti Downova syndromu*.

A) Je to diagnosticka metoda, ktera potvrdi
.. cr s 60%
¢i vyvrati pfitomnost Downova syndromu.
B) Je to metoda, kterd slouzi k vyhledavani

rizikovych jedincd, u kterych je vyssi
. o . 31%
pravdépodobost pfitomnosti Downova

syndromu.

C) Jedna se o invazivni metodu, pfi které se
9%

odebira vzorek plodové vody.

D) Nevim. = 0%
0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70%

Obrazek 13. Screening Downova syndromu

Odpovédi respondentek jsou na obr. €. 13 zobrazeny v relativni ¢etnosti.

Nejcastéjsi odpoveéd’ byla za A. Tuto moznost zvolilo 33 respondentek (60 %). Moznost B
zvolilo 17 dotazanych (31 %). Moznost C ozna¢ilo 5 respondentek (9 %). Zadna z respondentek

nezvolila odpovéd’ D, ,,nevim®.
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Otazka €. 14: Oznacte metody, o kterych si myslite, Ze jsou soucasti screeningu Downova

syndromu.

Zde bylo mozné zvolit vice spravnych odpovédi. Spravné byly dvé: ,,ultrazvukové vySetieni,

kombinovany test*.

M Ultrazvukové vysetreni

84%

H Kombinovany test

M Kordocentéza (odbér
pupecénikové krve)

H Nevim

Obrazek 14. Metody screeningu Downova syndromu

Odpovédi respondentek jsou na obr. €. 14 zobrazeny v relativni etnosti.

46 respondentek (84 %) zvolilo odpovéd’ na otazku €. 14 kordocentézu (odbér pupecnikové
krve). Kombinovany test oznacilo 34 dotdzanych (62 %). 28 respondentek (51 %) si mysli, ze
soucasti screeningu DS je ultrazvukové vySetieni. Moznost ,,nevim* oznacilo 5 respondentek

(9 %).
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M VSechny spravné odpovédi

H Chybné odpovédi

Obrazek 15. Pocet respondentek, které spravné odpovédély na otazku ¢. 14

Na obréazku €. 15 je zobrazen relativni pocet respondentek, které spravné odpoveédély na otazku
¢. 14. Spravnou kombinaci odpovédi, tedy ultrazvukové vysetieni a kombinovany test, zvolilo
8 respondentek. Z celkového poctu 55 respondentek se jedna o 15 % dotdzanych. Vice nez
ttem Ctvrtinam respondentek chybéla vzdy alesponi jedna spravna odpovéd’ nebo odpovidaly

chybng, konkrétné jich bylo 47. Chybné tedy odpovidalo 85 % dotazanych.
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Otazka €. 15: Oznacte metody vySetieni, o kterych se domnivite, Ze jsou v soucasné dobé

pouZzivany v ramci diagnostiky Downova syndromu.

Zde bylo mozné zvolit vice spravnych odpovédi. Spravné byly dvé: ,,odbér choriovych klkii,

amniocentéza‘““.

11%

M Odbér choriovych klka

H Ergometrie

M Amniocentéza (odbér
plodové vody)

M Triple test

M Nevim

85%

Obriazek 16. Metody diagnostiky Downova syndromu

Odpovédi respondentek jsou na obr. €. 16 zobrazeny v relativni ¢etnosti.

Nejcastéjsi odpoveéd’ byla amniocentéza (odbér plodové vody). Tuto moznost oznacilo
47 respondentek (85 %). Odbér choriovych klkii zvolilo 19 respondentek, coz je 35 %
z celkového poctu 55. Déle néasledoval triple test, ktery byl oznacen 12 respondentkami (22 %).
6 dotazanych Zen (11 %) odpovédélo, Ze nevi. 5 respondentek (9 %) se domnivalo, Ze v rdmci

diagnostiky DS je vyuzivana ergometrie.
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M VSechny spravné odpovédi

H Chybné odpovédi

Obrazek 17. Pocet respondentek, které spravné odpovédély na otazku €. 15

Na obréazku €. 17 je zobrazen relativni pocet respondentek, které spravné odpoveédély na otazku
¢. 15. Spravnou kombinaci odpovédi, tedy odbér choriovych klkii a amniocentézu, zvolilo
18 respondentek. Z celkové poctu 55 respondentek se jednd o 33 9% dotazanych.
37 respondentkdm (67 %) chybéla vzdy minimalné jedna spravna odpovéd nebo odpovidaly

chybné.
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Otazka €. 16: Oznadte rizika, ktera jsou dle Vaseho nazoru spojena s invazivni prenatalni

diagnostikou Downova syndromu.

Zde bylo mozné zvolit vice spravnych odpovédi. Spravné byly tfi: ,,kratkodoby odtok plodové

vody, zavleCeni infekce, potrat®.

18%
38% 18% M Kratkodoby odtok plodové
vody
M SIDS (syndrom nahlého umrti
ditéte)
M Zavleceni infekce

M Potrat

M Nevim

42%

Obriazek 18. Rizika invazivni prenatilni diagnostiky Downova syndromu

Odpovédi respondentek jsou na obr. ¢ 18 zobrazeny v relativni ¢etnosti.

Nejcastéji byla zvolena moznost D, ,,potrat. Tuto odpovéd’ oznacilo 42 % respondentek,
konkrétn¢ 23. Nasledovala moznost E, ,nevim“. Na otazku nedokazalo odpovédét
21 dotdzanych, tedy 38 %. Moznost C, ,,zavleCeni infekce®, oznacilo 16 respondentek, coz je
29 % z celkového poctu. 10 respondentek (18 %) zvolilo moznost A, ,kratkodoby odtok
plodové vody*. Taktéz 10 respondentek (18 %) oznacilo moznost B, ,,SIDS (syndrom nahlého

amrti ditéte)".
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M VSechny spravné odpovédi

H Chybné odpovédi

Obrazek 19. Pocet respondentek, které spravné odpovédély na otazku €. 16

Na obréazku €. 19 je zobrazen relativni pocet respondentek, které spravné odpoveédély na otazku
¢. 16. Spravnou kombinaci odpovédi A, C a D, tedy kratkodoby odtok plodové vody, zavleceni
infekce a potrat, zvolily pouze 2 respondentky. Z celkového poctu 55 respondentek zaskrtla
vSechny spravné odpovédi 4 % dotdzanych. 53 respondentkam (96 %) chybéla vzdy alespoii

jedna spravna odpoved nebo zvolily chybnou odpovéd'.
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8 VYHODNOCENI CiLU

V bakalaiské praci byl stanoven jeden hlavni a tfi dil¢i cile. Na zaklad¢ téchto cili byly

stanoveny Ctyfi prizkumné otazky.

1. Jaka je informovanost respondentek o Downové syndromu?
Aby bylo mozné hodnotit informovanost respondentek o screeningu a diagnostice Downova
syndromu, bylo tfeba zjistit, zda maji respondentky viitbec povédomi o Downovée syndromu.
Informovanost respondentek o Downové syndromu byla hodnocena z otazek ¢islo 10, 11, 12.
Ve vsech tifech otazkach byla jen jedna spravna odpovéd’. Kazda spravné zvolena opovéd’ byla
hodnocena 1 bodem. Jestlize respondentky odpovédély spravné na vSechny tii otazky, ziskaly
3 body. Pokud mély respondentky alesponi 2 z 3 bodi, byla jejich informovanost hodnocena
jako dostate¢na. Pokud ziskaly 1 nebo Zadny bod, informovanost byla hodnocend jako

nedostatecéna.

Nedostate¢nd i 5%

0% 20% 40% 60% 80% 100%
Procentudini zastoupenf respondentek

Hodnocenf informovanosti

Obrazek 20. Informovanost respondentek o0 Downové syndromu

Na obrazku ¢. 20 lze vidét, ze 95 % z celkového poctu 55 respondentek je dostateéné
informovano o Downové syndromu, tedy 52 dotdzanych Zen. Pouze u 3 respondentek byla
informovanost hodnocena jako ,Nedostatecna“. 1 nebo zadny bod tedy obdrzelo

5 % dotazanych.

Na tuto prizkumnou otdzku lze odpoveédét, ze respondentky jsou dostatecné informovany
0 Downové syndromu. Diky tomu je moZzné pokracovat v prizkumu o screeningu

a diagnostice Downova syndromu.
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2. Jaka je informovanost respondentek o screeningu a diagnostice Downova
syndromu?

Aby bylo mozné zhodnotit tento cil, byl ke kazdé otazce ptifazen 1 bod. Pokud respondentka

zodpovédela vSechny odpovédi v dané otdzce spravné, tento bod obdrzela. Jestlize v otazce

nebyly zvoleny vSechny spravné odpovédi nebo byla oznacena Spatnd odpoveéd’, respondentka

ziskala 0 bodd. Hodnoceny byly otazky 8, 9, 13, 14, 15, 16. Respondentky mohly ziskat celkem

6 bodul. Podle poctu dosazenych bodii byla informovanost hodnocena jako vyborna, dostatecna

a nedostatecna.

Informovanost vyborna odpovidala 6-5 ziskanym bodim. Dostateéna odpovidala 4-3 bodim
z celkového poctu. Pokud méla respondentka 2 a méné body, byla jeji informovanost

hodnocena jako nedostatecna.

Vyborna i 2%

Hodnocenf informovanosti

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80%
Procentudin( zastoupenf respondentek

Obrazek 21. Informovanost respondentek o screeningu a diagnostice Downova syndromu
Na obrazku €. 21 lIze vidét, ze 73 % respondentek je nedostatecné informovano o screeningu
a diagnostice Downova syndromu. Znamenalo to, Ze obdrzely 2 a méné bodi. Celkem byla

informovanost hodnocena jako ,,Nedostatecna“ u 40 dotazanych zen z celkového poctu 55.

U 14 respondentek (25 %) byla informovanost o dané problematice hodnocena jako

»Dostateéna®. Tyto respondentky ziskaly 4-3 body.

Pouze 1 respondentka odpovédéla na vSechny otazky spravné, ziskala celkem 6 boda, tudiz

pouha 2 % z celkového poctu respondentek ziskala hodnoceni ,,Vyborna“ informovanost.

Odpoveéd’ na tuto priizkumnou otazku je viditelnd na obrazku ¢. 21. Vice nez polovina
respondentek je nedostate¢né informovana o screeningu a diagnostice Downova syndromu.
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Nemaji dostatek informaci ani o jednotlivych metodach, ani o rizicich s nimi spojenymi. Pouze

27 %, 15 dotazanych zen z 55 respondentek, je informovano dostatecné.

3. Jaka je informovanost respondentek o rozdilech mezi screeningem a diagnostikou
Downova syndromu?
Informovanost dotdzanych Zen o rozdilech mezi screeningem a diagnostikou Downova
syndromu byla zjiStovéana z otazek ¢. 13 a 14. Pokud Zena zvolila vSechny spravné odpovédi
vdané otdzce, ziskala jeden bod. DostateCna informovanost byla pfifazena tém
respondentkam, které ziskaly alespoii 1 z 2 bodi. Jestlize respondentky obdrzely 0 bodii, jejich

informovanost o dané¢ problematice byla hodnocena jako nedostate¢na.

Nedostatecna

64%

Hodnocenf informovanosti

36%

Dostatecna

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70%
Procentudini zastoupeni respondentek

Obrazek 22. Informovanost respondentek o rozdilech mezi screeningem a diagnostikou Downova
syndromu

Z obrazku ¢. 22 lze vycist, ze informovanost dotdzanych zen o rozdilech mezi screeningem
a diagnostikou ~ Downova  syndromu byla  hodnocena jako ,,Nedostateéna*
u 64 % respondentek, konkrétné 35 z 55 respondentek. U méné nez poloviny dotdzanych byla
hodnocena informovanost o dané problematice jako ,,Dostate€na®. Alespon 1 bod tedy ziskalo

20 z 55 respondentek (36 %).

Alarmujici je, ze vice nez polovina respondentek od sebe nedokaze rozliSit screeningova
a diagnosticka vysetfeni Downova syndromu. Odpovédi na tuto prizkumnou otazku je, ze
respondentky jsou nedostatecné informovany o rozdilech mezi screeningem a diagnostikou

Downova syndromu.
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4. Odkud respondentky nejcastéji ¢erpaji informace o prenatalni péci véetné
screeningu a diagnostiky Downova syndromu?
Odpoveéd’ na tuto prizkumnou otazku vychéazi z otazky €. 5 (viz Kapitola 7 — Vysledky

pruzkumu), ve které bylo mozné zvolit vice odpovédi.

ovcre | 2%
Od porodni asistentky ¢i jiného zdravotnika i 5%
Z odborné literatury i 20%
Zinternetu _ 69%
Jiné i 7%

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90%

Obriazek 23. Zdroje informaci o prenatalni péci véetné screeningu a diagnostiky Downova syndromu

Nejcastéji respondentky Cerpaly informace tykajici se prenatalni péce od lékare. Celkem
45 dotazanych (75 %) uvedlo jako zdroj informaci pravé lékate. Zarazejici je, ze porodni
asistentku, €1 jiného zdravotnika uvedly jako zdroj informaci jen 3 z 55 Zen (5 %). Z odborné
literatury Cerpalo 11 dotdzanych (20 %). Na internetu si vyhleddvalo informace o dané
problematice pies polovinu zen (69 %). Z toho vyplyva, Zze 1ékai ani nelékaisti zdravotni
pracovnici ve vétSiné piipadl nepodali dostatek informaci tykajici se prenatalni péce. 4 zeny
(7 %) uvedly, ze Cerpaly 1 zjinych neZ uvedenych zdroji, napf. od ptatel ¢i rodinnych

prislusnikii, nebo neziskaly informace odnikud.
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9 DISKUZE

Cilem bakalatské prace bylo zjistit informovanost t€éhotnych Zen o soucasnych moznostech
screeningu a diagnostiky Downova syndromu. K dosazeni cile byla pouzita metoda
kvantitativniho Setieni. Data byla sbirdna pomoci nestandardizovaného dotazniku. Na podobné
téma bylo jiZ v minulosti napsano nékolik zavérecnych praci. V této kapitole jsou porovnavany
nékteré vysledky pruzkumného Setfeni této bakalarské prace s vysledky prazkumi ¢i vyzkumt
jinych autorti. Jelikoz byl v prizkumu zkouman jen maly vzorek, celkem 55 respondentek,

vysledky nelze zobecnovat pro celou populaci.

Smyckova (2017) vypracovala bakalarskou praci na podobné téma. Cilem jeji bakalatské prace
bylo zjistit znalost Zen o Downové syndromu a jeho screeningu v prub¢hu te¢hotenstvi. AvSak
respondentky byly jen prvorodi¢ky, zato respondentky v mém prizkumném Setieni byly z 42 %
prvorodicky, z 43 % druhorodicky a 15 % zen bylo t€hotnych potieti a vice. Ve své praci také
zjistuje, zda Zeny maji alespon n¢jaké povédomi o Downové syndromu. 40 % respondentek
uvedlo, Ze Downiv syndrom je télesné a mentdlni postizeni a 24 % dotazanych uvedlo
genetické postizeni. V mém prizkumu oznacilo 84 % respondentek v otazkach ¢. 10 a 12, ze
se Downtliv syndrom projevuje mentalni retardaci a kozni fasou na vnitini strané oka,
epikantem. 96 % zen oznacilo, ze DS je vrozena chromozomadlni vada, kterou lze odhalit jiz
prenatalné. Dale také uvadi, ze vyssi vek jako rizikovy faktor, ktery zvySuje pravdépodobnost
vzniku DS, oznacilo 74 % respondentek. V mé praci v otazce €. 11 tuto moznost uvedlo také
74 % dotdzanych. Ob€ jsme ve svém priuzkumu zjistily, Ze respondentky pievdzné maji
povédomi o Downové syndromu. V praci Labutové (2008), kterd meéla za cil zjistit
informovanost o Downové syndromu ve spolecnosti, uvedlo 33 % respondentti, ze po 30. roku
veku je vyssi riziko vzniku vrozenych vyvojovych vad, avSak respondenti zde byli Zeny 1 muzi.
Cigankova (2010) ve své praci mimo jiné také zjiStovala rizikovy faktor vzniku Downova

syndromu. 89 % respondentek v jejim prizkumu uvedlo vék rodict.

Trampotova (2012) si ve své praci stanovila cil zjistit informovanost t¢hotnych zen o screeningu
vrozenych vyvojovych vad. Downtliv syndrom je také vrozena vyvojova vada, tudiz lze
porovnavat nékteré jeji vysledky prizkumu s mymi. V prizkumném Setfeni bylo zjiSténo, ze
89 % respondentek tvrdi, ze byly dle jejich nazoru dostatecné informovany o screeningu
v té¢hotenstvi. Pouze 7 % Zen ohodnotilo mnoZstvi a kvalitu informaci od oSetfujiciho 1ékate
jako nedostacujici, musely si informace dohledat jinde, a to nejcastéji na internetu, v odbornych
knihach, ¢i od ostatnich zen v okoli. V mém prizkumném Setfeni Zeny odpovidaly na otazku

¢. 6, zda si mysli, ze byly 1ékafem, porodni asistentkou, ¢i sestrou dostatecné informovany
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o prubéhu prenatdlniho screeningu, nasledovné. 96 % respondentek tvrdilo, Ze byly
informovany dostatecné. Pouhd 4 % zen ohodnotila ziskané informace jako nedostatecné.
I kdyz v dotazniku byl prostor na doplnéni, v ¢em byla jejich informovanost nedostate¢na, ani
jedna z nich nespecifikovala jaka konkrétni informace jim chybéla. Jen jedna respondentka
napsala, Ze postradala vSechny informace, coz je dle mého ndzoru dosti Sokujici oznadmeni.
Nemélo by se stavat, Ze jsou klientky podrobovany jakémukoli vySetfeni vCetné screeningu,

aniz by s nimi lékar ¢i porodni asistentka neprobrali alespon diivod a prabéh vysetteni.

Z jakych zdrojii Zeny nejCastéji ziskavaji informace ohledné prenatdlni péce také zjistovala
Smyckova (2017). Konkrétné se ptala, odkud Cerpaji nejvice informaci ohledné diagnostiky
Downova syndromu. Lékate zvolilo 38 %, porodni asistentku oznacilo 15 %, ze socidlnich siti
cerpalo 9 % a moznost jiné, véetné médii a laické vefejnosti, oznacilo 23 % respondentek.
Dokonce 15 % dotazanych neziskalo informace odnikud. V mé praci bylo zjisténo, ze nejvice
respondentek ziskalo informace od 1ékare, konkrétné 82 %. Porodni asistentkou ¢i sestrou bylo
informovano o prenatalni péci, v€etné screeningu a diagnostiky DS, pouze 5 % respondentek,
coZ je pro mne, jako budouci porodni asistentku, velice zardzejici. Soucasti povolani porodnich
asistentek je 1 edukace o péci o zenu v téhotenstvi. Pro¢ se tomu tedy tak nedéje? Mozna je to
tim, Ze porodni asistentky a sestry v gynekologickych ambulancich, ¢i v prenatalnich
poradnach plni roli spiSe administrativni. Urcit€¢ by bylo dobré tuto situaci zménit. Porodni
asistentky by tak mély lepsi vztah s klientkami, a ty by se jist¢ nebaly doptavat na dalsi
informace, jako se tomu casto dé¢je s 1€kati. Gynekologové a porodnici by jisté uvitali, aby se
porodni asistentky vice zabyvaly edukaci zen. Nejen Ze by to mohlo byt pro Iékare do jisté miry
ulehcCeni, a tak by méli vice ¢asu na péc¢i a vySetfovani téchto zen, ale t€hotné by byly vice
informovény o dané problematice a vice by si s 1¢ékafem porozumély. Nedochézelo by tak ¢asto
k nedorozuménim, z divodu ostychu klientek. Ne¢kdy se totiz obdvaji zeptat na to, co

nepochopily, a tak dochézi ke zmatkiim.

Screeningem Downova syndromu se zabyvaly otazky ¢. 8 a 13 a 14. Kombinovany test je
soucasti screeningovych vysetieni DS. Respondentky vybiraly, v ¢em dle jejich ndzoru spociva
kombinovany test. Spravné odpovédélo 76 % dotizanych. Spatnou odpovéd oznaéilo
6 % respondentek a 18 % odpovédélo, Ze nevi. Dale jsem také zjiStovala, zda respondentky
maji povédomi o tom, co je to screening Downova syndromu. Spravnou odpovéd, tedy, ze se
jednd o metodu, ktera slouzi k vyhledavani rizikovych jedincl, u kterych je vyssi
pravdépodobnost piitomnosti DS, oznaéilo 60 % zen. Spatné odpovédélo 40 % respondentek,

avSak ani jedna neoznacila, ze nevi. Z toho vyplyva, Ze se respondentky domnivaji, Ze vi, co je
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to screeningové vysetfeni, avSak neceld polovina se myli. Otazka €. 14 zjiStovala, zda
respondentky dok4azi zatadit jednotliva vySetfeni mezi ta screeningova. Ultrazvuk oznacilo jako
soucast screeningu DS 51 % dotdzanych a kombinovany test zvolilo 62 % respondentek. Obé
spravné odpovédi zvolilo jen 15 % respondentek. Poslusna (2015) ve své zavére€né praci
zjiStovala, kolik zen podstoupilo v té¢hotenstvi kombinovany test. 74 % respondentek
odpovédélo, Ze se tohoto vySetfeni zucastnily. 22 % dotdzanych kombinovany test
nepodstoupilo a 4 % Zen tvrdilo, Ze si nevzpominaji. Déle také zjiStovala informovanost Zen
o screeningu vrozenych vyvojovych vad véetné DS. 67 % respondentek bylo dostatecné
informovano o prenatdlnim screeningu. 16 % dotdzanych bylo nedostatecné informovano
au 17 % respondentek nedokézala posoudit, zda byly dostatecné informovany. Tato rozdilnost
vysledki miize byt dana tim, Ze respondentky vyplnovaly jeji dotaznik na webovych strankéch,

a tak mély moznost si informace dohledat, zatimco ja jsem dotazniky rozdavala v ambulancich.

V otadzce ¢. 7 jsem se respondentek ptala, zda mély obavy ze screeningu v 1. trimestru
té¢hotenstvi. Pfes polovinu dotdzanych Zen odpovédélo, ze se vysledkii obavaly. Zmiiovaly
napft. obavy ze Spatnych vysledkl vysetieni nebo z genetickych vad plodu. 4 respondentky
dokonce mély obavy z toho, Ze se potvrdi pfitomnost Downova syndromu ¢i jinych vrozenych
vyvojovych vad u jejich potomka. Svédska randomizovana kontrolni studie (2006) analyzovala
reakce téhotnych Zen na zjiSténi pozitivity prenatdlniho screeningu zaméieny na Downlv
syndrom. 24 zendm byl oznamen pozitivni screening na Downlv syndrom. Pozdéji byla
potvrzena pfitomnost DS u plodu jen u 4 znich. I kdyZ se o n¢kolik tydna poté zjistilo, ze
zbyvajicich 20 Zen mélo screeningovy test na DS fale$Sné pozitivni, u vétSiny respondentek byly
vyvolany velmi silné reakce uzkosti. Né&které dokonce nechtély téhotenstvi zachovat
(Georgsson et al., 2006). Prevalence takovychto reakci a mozné dlouhodobé vlivy na Zeny sice
vyzaduji dal$i zkoumani, avSak tyto obavy by mohly byt zredukovany zvySenim
informovanosti Zen o prenatalnim screeningu. Nékterym zenam by pii ¢ekani na vysledky jisté
pomohla informace o tom, Ze pozitivita screeningového vysetfeni nemusi znamenat pfitomnost

vady u plodu. Toto potvrzeni Ci vyvraceni ptichazi az s invazivni prenatalni diagnostikou.

Otazka ¢. 9 v mém dotaznikovém Setfeni byla zamétena na NIPT (Neinvazivni prenatalni
testovani). O této relativné nové metod¢, kterd slouzi pro zjiStovani vybranych
chromozomalnich aberaci v€etné DS, bylo informovéano pouhych 13 % respondentek. Ostatni
nedokazaly spravné odpovédét na otdzku, co je to MaterniT21plus ¢i Harmony test. Nekteré
zeny se dokonce domnivaly, Ze se jedna o t¢hotensky nebo hormonalni test, jiné pfimo vypsaly,

ze nevi. Jelikoz je tato metoda testovani u nas teprve par let, Zeny zatim nemaji velké povédomi

64



o moznostech neinvazivniho prenatalniho testovani. Analyza A. Cernatové et al. (2019) se
zamétovala na informovanost Zzen o NIPT v Kanadé. Do analyzy bylo zahrnuto tficet
empirickych kvalitativnich vyzkumnych studii. Dle jejich vysledkt, respondentky vyjadiily
prevazné nespokojenost s kvalitou a mnozstvim informaci o NIPT poskytovanych béhem
prenatalniho poradenstvi. Z toho vyplyva, Ze ani Zeny v Kanad¢, o ostatnich zemich 1ze jen
spekulovat, neziskavaji dostatecné mnozstvi informaci o NIPT. Z toho Ize usoudit, Ze by se
mohlo jednat o celosvétovy problém. Je ziejmé, Ze se tato nova metoda prenatalniho testovani
stale vyviji a je na trhu teprve od roku 2011. Avsak jeji velkou vyhodou je, Ze neni invazivni
pro plod, tudiz jsou s ni spojena mnohem mensi rizika nez u invazivni prenatalni diagnostiky.
Dale je tfeba zminit, Ze zachyti 99 % jedinc s Downovym syndromem. Velkou nevyhodou ale
je, ze neinvazivni prenatalni testovani neni hrazeno ze zdravotniho pojisténi, a tak 1 kdyby
o téchto testech zeny védely a mély by o né¢ zdjem, ne vSechny si je mohou dovolit. Ceny za
NIPT se v CR pohybuji kolem étrnacti aZ tficeti tisic korun, jak jiz bylo zminéno v teoretické

Casti této prace.

Smyckova (2017) ve své praci uvedla, ze v otazce ,,Kterd vySetfeni jsou soucasti diagnostiky
Downova syndromu?“ oznacilo jako spravnou odpovéd’ odbér choriovych klk pouze 13 %
respondentek a odbér plodové vody zvolilo 26 % dotazanych. V mém prizkumu byly Zzeny vice
informovany, jelikoZ odbér choriovych klki oznacilo 35 % Zen a amniocentézu oznacilo
dokonce 85 % respondentek. Zmrzla (2010) ve své praci taktéz zjisStovala, zda zeny dokazi
urcit, ktera prenatalni vySetfeni slouzi k diagnostice Downova syndromu. Amniocentézu
spravné oznacilo 36 % respondentek a odbér choriovych klkt vybralo pouze 7 % respondentek.
Déle se ptala, zda kordocentéza také patii mezi diagnosticka vySetfeni, avSak spravné

odpovédéla pouze 2 % respondentek.

V otdzce €. 13 se zabyvam riziky, kterd jsou spojend s invazivni prenatalni diagnostikou
Downova syndromu. 18 % respondentek zvolilo jako riziko kratkodoby odtok plodové vody,
29 % dotazanych oznacilo zavleceni infekce a 42 % oznacilo potrat. VSechny tfi spravné
odpovédi zvolila pouhd 4 % respondentek. Z toho vyplyva, ze respondentky nebyly dostatecné
informovany o rizicich, kterd jsou spojend s invazivni diagnostikou DS. Na druhou stranu,
ne vSechny dotazané Zeny podstoupily tato vySetieni, a proto je nikdo neinformoval. Kubi¢kova
(2013) ve své praci zjistovala, zda byly respondentky dostate¢n¢ informovany o moznych
komplikacich invazivniho vykonu v ramci prenatdlni diagnostiky. 57 % Zen bylo dostate¢né

informovéano 1ékafem. 23 % respondentek se o dané problematice docetlo v informovaném
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souhlasu. Ostatni respondentky zjistily rizika z internetu, odborné literatury nebo od ostatnich

zen.

Long et al. (2018) ve svém vyzkumu zjiStovali, zda jsou Zeny obeznameny o rozdilech mezi
screeningovymi a diagnostickymi testy v prenatdlnim obdobi. Vysledky vyzkumu pomoci
rozhovort s respondentkami ukazaly, ze zeny, které se zapojily do vyzkumu, maji dostatecné
znalosti o téchto rozdilech. Zato v mém prizkumu bylo zjiSténo, Ze Zeny, které byly zapojeny
do prizkumu, nejsou dostatecné informovany o rozdilech mezi prenatalnim screeningem a
invazivni diagnostikou. Tento rozpor ve vysledcich mohl byt zpiisoben napt. tim, ze vyse
zminény vyzkum S. Longové et al. byl provadén v zapadni Australii, zato mtj prizkum se

zaméfil na téhotné zeny v Ceské republice, konkrétng v Pardubickém kraji.
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10 ZAVER
Bakalafska prace je rozdélena na dvé ¢asti, ¢ast teoretickou a ¢ast prizkumnou.

Teoreticka cast pojednava o jedné z nejznaméjsich a nejcastejSich chromozomalnich aberaci,
o Downové syndromu a o jeho screeningu a diagnostice v té¢hotenstvi. Popsany jsou zde projevy
této vrozené anomalie a pfic¢iny jejiho vzniku. Tato bakalafskd prace se zabyva zejména
prenatalnim screeningem a invazivni diagnostikou Downova syndromu, jsou zde popsany
jednotlivé metody vcetné neinvazivniho prenatilniho testovani. Dale se tato prace zabyva

reakci rodict na sdéleni diagnozy.

Druhé cast prace obsahuje prizkumné Setfeni provadéné ve vybranych gynekologickych
ambulancich pomoci nestandardizovaného dotazniku. Cilem prizkumu bylo zjistit
informovanost téhotnych zen o soucasnych moznostech screeningu a diagnostiky Downova
syndromu a také, zda jsou Zeny schopné od sebe odlisit tato screeningova a diagnosticka

vySsetieni.

Z vysledki prazkumu vyplynulo, ze t€hotné zeny nejsou dostate¢né informovany o screeningu
a diagnostice Downova syndromu. VétSina respondentek sice tvrdila, Ze byla dostatecné
informovéna o prib¢hu screeningového vysSetieni v té¢hotenstvi, avSak vysledky prizkumu
ukazuji opak. VétSina dotazanych Zen si plete a zaménuje pojem screening a diagnostiku. Vice
nez polovina respondentek ani nedokdzala urcit, co je to screening Downova syndromu.
Celkem 60 % dotazanych si mysli, Ze je screening diagnosticka metoda, ktera potvrdi, ¢i vyvrati

pritomnost DS.

Dle mého nazoru by bylo vhodné t€hotné Zeny dostatecné informovat o dané problematice, diky
tomu by se mohly sniZzit jejich obavy. Stres neprospiva ani téhotnym Zenam, ani jejich plodu.
Kdyz se budou zeny alesponl trochu vice orientovat ve vySetfenich, kterd jsou jim nabizena
a provadéna, nebudou zbyte¢né vystavovany stresovym situacim, které jim piinasi Casto mylna
pfedstava o vysledcich screeningu. Pro zlepSeni informovanosti t€hotnych Zen byla vytvorena
informacni brozura o screeningu a diagnostice Downova syndromu v téhotenstvi, ktera bude
v tisténé formé rozddna v gynekologickych ambulancich, ve kterych probihalo prizkumné

Setfeni.

Nedostatecnd informovanost, kterd byla v této bakalarské praci zjiSténa by mohla byt namétem
pro navazujici praci. Zajimavé by bylo prozkoumat, zda zdravotnicti pracovnici dokazi rozlisit

screening a diagnostiku nejen Downova syndromu, ale 1 dalSich vrozenych vyvojovych vad, a

67



zda jsou o této problematice dostate¢né informovani pravé oni. I kdyz se to od nich oc¢ekava,

vysledky by mohly byt piekvapivé.
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Ptiloha A — Obrazky

epikanticka

rasa
Obrazek 20. Epikanticka Fasa (Selikowitz, 2011)
Brushfieldovy
skvrny

Obrazek 21. Brushfieldovy skvrny (Selikowitz, 2011)
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Obrazek 22. Pfi¢na ryha a ohnuty mali¢ek (Selikowitz, 2011)

Obrazek 23. Formy Downova syndromu (Selikowitz, 2011)
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Obrazek 24. Karyotyp jedince s Downovym syndromem (trizomie 21) (Snustad, 2017)

do2  agod  rk2l  wB2 tomen  nomdn  dpo2t w21

Obriazek 25. Neoddéleni obou chromozomi 21 probiha typicky v prvnim ¢i druhém meiotickém déleni
bunék v zarode¢ném epitelu ve varleti ¢i vaje¢niku. Ve viech pripadech dochazi ke vzniku Downova
syndromu budouciho plodu (Snustad, 2017)
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DD

c:s!o 21 21
chromozomu
I
:
CIslo 21 21
chromozomu

Obrazek 26. Vznik translokace (Selikowitz, 2011)

Odhad rizika

Obrazek 27. Riziko Downova syndromu u Zivé narozeného ditéte pouze na podkladé véku téhotné
(Roztocil, 2017)
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Obrazek 28. Sijové projasnéni u plodu s Downovym syndromem-2D UZ (Polik, 2017)

biDpSie Chﬂria—
(CVS)
placentocentéza [T A e S |
’
amniocentéza FARESEITREIEEE
punkce ]
pupecéniku -

10 11 12 13 14 15 16 17 18 19 20
tyden téhotenstvi

Obrazek 29. Obdobi indikace invazivnich metod prenatalni diagnostiky (Hajek, 2014)
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Obrazek 30. Biopsie choria (Roztodil, 2017)
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amniocentéza
(plodova voda)

kordocentéza
(pupeénikova krev)

Obrazek 31. Amniocentéza a kordocentéza (Rozto¢il, 2017)
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Ptiloha B — Dotaznik
Dobry den,

jmenuji se Tereza Vaculkova a jsem studentkou 3. ro¢niku Fakulty zdravotnickych studii
Univerzity Pardubice, obor Porodni asistentka. Chtéla bych Vas pozadat o vyplnéni dotazniku,
ktery bude slouzit pouze pro ucely mé bakalaiské prace na téma ,,Informovanost téhotnych Zen
o souCasnych moznostech screeningu a diagnostiky Downova syndromu.*“ Dotaznik je zcela
anonymni. Neni-li v otazce uvedeno jinak, oznacte prosim vzdy jen jednu odpovéd. Taktéz
prosim o pravdivé odpovédi pro zajiSténi validity vysledkl. Jestlize budete mit zdjem

o vysledky prizkumu, je mozné mne kontaktovat na e-mail vaculkova.tereza@seznam.cz.
Predem dé€kuji za Vasi ochotu a ¢as vénovany vypliovani dotazniku.
Tereza Vaculkova

1) Kolik je Vam let?

Prosim vypiste: ...............

2) Jaké je Vase nejvyssi dosazené vzdelani?
a. Zakladni
b. Stifedoskolské bez maturity
Stiedoskolské s maturitou
d. Vyssi odborné
e. Vysokoskolské

3) Pokolikaté jste t€hotna?
a. Poprvé
b. Podruhé
c. Potfeti a vice

d. Nevim

4) V jakém jste trimestru téhotenstvi?
a. V prvnim
b. Ve druhém
c. Ve tfetim

d. Nevim
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5)

6)

7)

8)

9)

Z jakych zdroji jste ziskala informace tykajici se prenatalni péée (péce v téhotenstvi), véetné
screeningu a diagnostiky Downova syndromu? (Moznost oznacit vice odpovedi.)

a. Od lékare

b. Od porodni asistentky, ¢i jiného zdravotnika

¢. Z odborné literatury

a2

Z internetu
e. Jiné (prosim vypiste)

Myslite si, Ze jste byla lékafem, porodni asistentkou, ¢i sestrou dostate¢né informovana
o prubchu prenatalniho screeningu?
a. Ano

b. Ne. Jakd informace VAm chyb@la?...........cccoocvviiiiciiiiieienie e

Mc¢la jste obavy z vysledkll screeningu v 1. trimestru t¢hotenstvi?
a. Ano. Napiste, prosim, ¢eho jste se 0bavala..........ccevvevieviieiiiiiiiiee e,

b. Ne

Oznacte, v ¢em dle Vaseho minéni spociva kombinovany test.
a. Je to ultrazvukové a biochemické vySetfeni provadéné ve 2. trimestru téhotenstvi.
b. Jedna se o vySetfeni nebunécné DNA plodu z krve matky.
c. Jedna se o spole¢né vyhodnoceni vysledkt biochemického a ultrazvukového
vysetieni, které se provadi v 1. trimestru t€hotenstvi.

d. Nevim.

Co se Vam vybavi pod terminem MaterniT21plus ¢i Harmony test?

g (1S3 110 BT 3 1] 13

10) Jaké tvrzeni je dle Vaseho nazoru platna definice Downova syndromu?

a. Je to vrozena chromozomalni vada, kterou lze odhalit jiZ prenatalné (pfed narozenim).
b. Jedna se o onemocnéni, které jedinec mizZe ziskat aZ po narozeni.
c. Je to geneticka porucha, ktera se projevuje rozstépem rtu a patra.

d. Nevim.
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11) Oznacte faktor, o kterém si myslite, ze zvySuje riziko vzniku Downova syndromu.

a
b.

& o

Alkohol
Nedostatek vitaminu D
Vyssi vék matky

Nevim

12) Jaké charakteristické znaky se dle Vaseho nazoru mohou vyskytovat u jedince s Downovym

syndromem?
a. Velka usta s menSim jazykem, vysoka postava
b. Nadmérny intelekt, ,,pavouci prsty (dlouhé prsty na rukou)
c. Mentalni retardace, epikantus (kozni fasa na vnitini stran¢ oka)
d. Nevim

13) Co je dle Vaseho nazoru screening Downova syndromu?

a.

b.

Je to diagnosticka metoda, ktera potvrdi ¢i vyvrati ptitomnost Downova syndromu.
Je to metoda, ktera slouzi k vyhledavani rizikovych jedinct, u kterych je vyssi
pravdépodobnost ptitomnosti Downova syndromu.

Jedna se o invazivni metodu, pii které se odebira vzorek plodové vody.

Nevim.

14) Oznacte metody, o kterych si myslite, Ze jsou soucasti screeningu Downova syndromu.

(Moznost oznacit vice odpovédi.)

a
b.
C.
d.

Ultrazvukové vySetieni
Kombinovany test
Kordocentéza (odbér pupecnikové krve)

Nevim

15) Oznacte metody vysetieni, o kterych se domnivate, Ze jsou v souc¢asné dobé pouzivany

v ramci diagnostiky Downova syndromu. (Moznost oznacit vice odpovédi.)

a
b.

& °

Odbér choriovych klka

Ergometrie

Amniocentéza (odbér plodové vody)
Triple test

Nevim
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16) Oznacte rizika, ktera jsou dle Vaseho nazoru spojena s invazivni prenatalni diagnostikou
Downova syndromu. (Moznost oznacit vice odpovédi.)
a. Kratkodoby odtok plodové vody
b. SIDS (syndrom nahlého umrti ditéte)

c. ZavleCeni infekce

a2

Potrat

e. Nevim
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Ptiloha C — Informacni brozura

SCREENING A DIAGNOSTIKA
DOWNOVA SYNDROMU ¢
V TEHOTENSTVI *

Tereza Vaculkova

F Eva Welge Msc, Bsc
Fakulta
rdravotnickyeh studii

2020

/Downﬂv syndrom §

Downlv syndrom je vrozend anomadlie, kterd je nejéast&ji

zplisobena trizomii 21. chromozomu.

U zdravého jedince se vyskytuje 46 chromozomf, aviak u
tlovéka s Downovym syndromem jich je 47, jelikoZ misto dvou
21. chromozom jich mé t¥i (Smarda, 2013, s. 306-308).

Pravdépodobnost wvyskytu Downova syndromu u plodu
vzrista s vekem matky. Vy33i riziko je zejména po 35. roku

véku matky.

Pfitomnost Downova syndromu u plodu lze odhalit jiz pred
narozenim, a to pomoci screeningu a prenatédlni invazivni
diagnostiky (Roztodil, 2017, s. 137).

Strana 1

Co je to screening Downova syndromu?

Jedné se o metodu, které slouZi k vyhledévani rizikovych jedinct,
u kterych je vyisi pravdépodobnost vyskytu Downova syndromu.
Pripadnéa pozitivita screeningového vyietfeni nestanovuje pfimo
vyskyt této anomalie, zafazuje viak jedince do jisté rizikové
skupiny (Santavy et al., 2014, s. 40).

Kombinovany test }

Kombinace ultrazvukového vyietfeni a biochemického vysetfeni
matefské krve, ve které se stanovuji hladiny volné podjednotky

beta hCG a bilkoviny PAPP-A. Provédi se v 11.-14. tydnu téhotenstvi.
Odhali aZ 85 % plod{ s Downovym syndromem pfi 5 % faleiné
pozitivité. Casteénd hrazen zdravotnimi pojisfovnami, Ize Eerpat
piispévky.

Triple test

Vysetfeni krevniho séra matky na hodnoty alfa-fetoproteinu (AFP),
lidského choriového gonadotropinu (hCG) a volného estriolu (uE3).
Provédi se v 16. - 17. tydnu t&hotenstvi. Odhali aZ 70 % plod

s vrozenymi vadami, véetné Downova syndromu, pfi 6 % faleiné
pozitivité. PIné hrazen z vefejného zdravotniho

pojisténi (Poldk, 2017, s. 37-74).

Strana 2
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Integrovany test

Jedna se o kombinaci vye zminénych testd, kdy se spoleéné
vyhodnocuji jejich vysledky. 92 % zachyt Downova syndromu
pii 5 % fale3né poritivité. Césteéné hrazen zdravotnimi
pojidfovnami (Hajek, 2014, s. 103).

Neinvazivni prenatalni testovani (NIPT) .

Nejnovéjsi screeningova metoda, pomoci které je vyietfena volna
DNA plodu z krevniho ob&hu matky. Je moiné ji provést jiz

od 9. tydne t&hotenstvi. Tato nova technika prenatédlné zachyti

a7 99 % jedincd s Downovym syndromem. Neni hrazen pojistovnami.
Cena tohoto testovani se pohybuje kolem &trnacti a7 triceti tisic
korun. Mezi testy dostupné v CR patfi napf. Harmony, Panorama,
PrenatalSafe, Verifi a VisibliT (Prediko, 2001-2019).

Strana 3

G) je to prenatalnfi invazivni diagnostika (PID) \
Downova syndromu?

Jednéa se o metodu, ktera potvrdi, €i vyvrati podezieni na pifitomnost
Downova syndromu u plodu. Nejéastéji jsou vyuZivany: biopsie choria
(odbér vzorku choriowvych klkd), amniocentéza (odbér plodové vody)

a kordocentéza (punkce pupecniku). PID se provadi jen v indikovanych
piipadech. VyuZivéna je zejména v piipadé pozitivity screeningu.
Pomoci téchto technik jsou pod ultrazvukovou kontrolou odebirany
vzorky tenkou jehlou, ktera se zavadi pfes bFisni a déloZni sténu.

Vzorky jsou nasledné poslany na geneticke vysetfeni.

Biopsie choriovych klki (CVS) ﬁ.n

Jedna se o metodu, pomoci které je pod ultrazvukovou kontrolou
punkci odebrén vzorek z choriovych klk placenty. Vhodné obdobi
pro provedeni odbéru je mezi 11. a 14. tydnem t&hotenstvi.

Amniocentéza (AMC)

Jedna se o metodu, pomoci které je pod ultrazvukovou kontrolou
punkci odebran vzorek plodové vody z amnidlni dutiny. Nejvhodné&jsi
obdobi pro odbér plodoveé vody je mezi 15. a 22. tydnem téhotenstvi.

Kordocentéza

Jedné se o odbér krve plodu z pupeénikové Zily. Punkce pupeéniku
se provadi pod ultrazvukovou kontrolou. Nejvhodné&jii obdobi

pro jeji provedeni je aZ po 20. tydnu téhotenstvi.
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| kdyZ viechny tyto invazivni techniky musi vyhovovat pfisnym
standardiim a mély by byt maximéalné bezpe&né pro matku i plod,
jejich provedeni je bohuZel spojené s jistym rizikem vzniku
komplikaci. Mezi tyto komplikace patff napf. vagindlni krvdceni,
infekce Ci pfedéasny odtok plodové vody. Riziko ztraty téhotenstvi
vznikd v 0,5-1 % piipadd. Zejména pro tato rizika se PID neprovadi
u viech Zen, ale jen v indikovanych pfipadech (Hajek, 2014, s. 103-
104).
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