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ABSTRAKT

Predkladana bakalafskd prace na téma Moderni metody detekce genetickych vad plodu
je rozd€lena na teoretickou a praktickou c¢ast. Teoretickd ¢ast je zaméfena na historii
plodu a na neinvazivni a invazivni vySetfovaci metody v prenatdlni diagnostice.
V praktické casti bylo cilem zjistit iroven znalosti respondentek a jejich informovanost
o této problematice. DalSim cilem bylo zjistit spokojenost Zen s piistupem Iékait
a porodnich asistentek a zjistit zdjem respondentek o vytvofeni nového edukacniho

materialu. Vysledky jsou zpracovany v tabulkach a grafech.

Kli¢ova slova: prenatdlni diagnostika, embryologie, vrozené vyvojové vady, vySetfovaci

metody, prizkum.
ABSTRACT

The presented bachelor thesis on the topic Modern methods of detection of genetic defects
in the foetus is dividend into theoretical and practical part. The theoretical part is focused
on history of prenatal diagnostics, embryology, an overview of the most serious congenital
defects in the foetus and the non-invasive and invasive methods in prenatal diagnostics.
In the practical part was to determine the level of knowledge respondents and their
awareness of this issue. Next objective was to determine women's satisfaction
with the medical and midwives and to find respondents interested in establishing a new

educational material. Results are presented in tables and graphs.

Keywords: prenatal diagnostics, embryology, congenital defects, investigative methods,

survey.
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UvVOD

Pro mnoho zen znamend téhotenstvi nejkrasnéjsi zazitek v zivoté. T¢hotenstvim zacina
nova etapa v zivoté zeny. Strach, Stésti, starosti a pocit spokojenosti souvisi s celym
téhotenstvim. T€hotenstvi provazi fada povinnych i nepovinnych vysetfeni. Mnohé z nich
mohou zpusobovat u téhotné obavy o jeji nenarozené dit¢ a naopak nékterych vysetfeni
se zena obavat nemusi. Jsou ale i vySetieni, kter¢ svym Spatnym vysledkem, mohou

rozhodnout o ukondéeni t€hotenstvi.

V této praci se zaméfujeme na vySetieni zjist'ujici vrozené vyvojové vady plodu, vySetieni
jejichz vysledky mohou byt pii¢inou ukonéeni thotenstvi. Zena se miZe svobodné
rozhodnout o absolvovani vySetfeni na vrozené vyvojové vady plodu. M¢la by byt svym
gynekologem poucena a informovana o vSech kladech i1 zaporech vySetfeni, postupu
a pripadnych komplikaci. Pokud se Zena rozhodne vysetfeni neabsolvovat, méla by byt
upozornéna na situaci, kterd po porodu miZe nastat. Zadny lékaf nesmi nutit Zenu
k podstoupeni vySetieni. Kazda Zena ma pravo svobodné volby. U Zeny, kterd se rozhodla
vySetfeni absolvovat, mize byt vysledek screnningu vrozenych vad plodu pozitivni
&i negativni. Zena, kterd méla pozitivni vysledek, musi byt seznamena se vsemi
informacemi. Po souhlasu Zeny jsou provedena podrobnéjsi vySetieni, kterd potvrdi
¢1 vyvrati pfedchozi vysledek. Pokud tento vysledek potvrdi, nastava tady velmi té€zké
rozhodnuti paru. Zena nebo péar se rozhoduje v pokradovani téhotenstvi & tehotenstvi

ukoncit interrupci.

V dnes$ni dobé€ jsou t€hotné Zeny vystavény velkému stresu. Existuji stale nové moderni
pfistroje a moznosti vySetfeni, kterd kontroluji zdravotni stav matky i plodu. Proto
je na Zeny vyvijen tlak spolecnosti, aby vSechny tyto vySetfeni podstoupily. Malo kdo
si viak uvédomuje, jak stalé ¢ekani na vysledek vysetieni miize Zenu vyderpavat. Zadna
vySetiovaci metoda at’ uz v gynekologii a porodnictvi ¢i v jinych oborech neni 100 %
spolehliva. Zena nebo par se smifuje se situaci, ktera nastala at’ uz v dobrém &i zIém
a po porodu miiZze nastat zcela jina situace. I nova vySetfené ¢i metody maji stale jednu
chybu, a to Ze nejsou nikdy stoprocentni. Proto vySetfeni na vrozené vyvojové vady plodu,
je velmi dulezité, ale zen€ €i paru zptsobuje strach a nejistotu o jejich doposud nenarozené

dite.
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,Neni nic plivabnéj$iho, neZ maminka s ditétem v naruci, a nic ctihodné&jS$iho nez matka

v kruhu déti.*

Johann Wolfgang Goethe
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I. TEORETICKA CAST
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1 HISTORIE PRENATALNI DIAGNOSTIKY

O stavu plodu pted jeho narozenim, a to zejména v souvislosti se zevnimi vyvojovymi
vadami, se zajimali porodnici jiz odedavna. Detekovat abnormalni anatomicky stav plodu
se viak snazili teprve ve III. trimestru téhotenstvi nebo az kratce pred porodem. Slo jim
pouze o matku a o stanoveni strategie vedeni porodu. Porodnici mé¢li v minulosti
k dispozici pouze jednu vySetfovaci metodu, a to palpaci. Objektivnéj$i metody piineslo
az obdobi, kdy se v klinické medicinské praxi zacala vyuzivat RTG diagnostika. Toto
vySetfeni se provadelo rovnéz az ke konci téhotenstvi. Teprve v 50. — 60. letech se zacala
vénovat pozornost plodu jiz v prvni poloviné druhého trimestru t€hotenstvi s cilem zjistit
nékterou ze zavaznych vrozenych vyvojovych vad nebo geneticky podminénych
onemocnéni. V pripad¢€ pozitivniho nalezu pak umoznit rodiciim pozadat o umé¢lé pieruseni
tehotenstvi z genetické indikace. Dfive byla vénovana pozornost hlavné invazivnim
metoddm prenatalni diagnostiky, v soucasnosti vSak nabyvaji stdle vice na vyznamu
neinvazivni metody. Prenatalni diagnostika vrozenych vyvojovych vad (VVV) a geneticky
podminénych onemocnéni se stala ve vSech zemich s dobrou turovni zdravotnictvi
dalezitou a stdle se zdokonalujici medicinskou disciplinou (Zwinger a kol., 2004,

5. 236 - 237).

1.1 Screening chromozomalnich aberaci

Nejcastéjsi chromozomalni aberaci a také nejCastéjsi ptiCinou vazné vrozené mentalni
retardace je Downlv syndrom, dfive oznacovany jako mongolizmus. Byl vy¢lenén v roce
1866 anglickym Iékatem Langdonem Downem. V roce 1933 byla popsana souvislost
vy$§iho véku matky s rizikem M. Down. Pfi¢ina je zndma az od roku 1959 zasluhou trojice
francouzskych badatelt, kteti zjistili u postizenych jeden nadpocetny chromozom ve vSech
buiikach. DalSimi klinicky zavaznymi chromozomdélnimi aberacemi jsou trizomie 18,

Edwardstv syndrom a trizomie 13, Patauiiv syndrom (Calda, 1998, s. 7-8).

V obdobi 1961 — 2005 bylo v Ceské republice diagnostikovano celkem 2 028 piipadi
anencefalie, z toho bylo 594 pfipadi diagnostikovano prenatalné¢ a téhotenstvi bylo
predCasné ukonceno pro tuto diagnoézu. U narozenych bylo diagnostikovano celkem 1 434
ptipadil této vrozené vady, ve stejném obdobi bylo v Ceské republice diagnostikovano
celkem 462 piipadii encefalokély, z toho bylo 125 ptipadid diagnostikovano prenatalné
a tchotenstvi bylo predCasné ukonCeno pro tuto diagnézu. U narozenych bylo

diagnostikovano celkem 337 piipadd této vrozené vady. V obdobi 1961 — 2005 bylo
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v Ceské republice diagnostikovano celkem 2 647 piipadt spina bifida, z toho bylo 400
ptfipadli diagnostikovano prenatdlné a tchotenstvi bylo ptfed¢asné¢ ukonceno pro tuto
diagnozu. U narozenych bylo diagnostikovano celkem 2 247 piipadl této vrozené vady

(Sipek a kol., 2005 — 2011).

1.1.1 Laboratorni metody

Mezi prvnimi laboratornimi metodami, které¢ l€kaii zacali vyuzivat, se jim potvrzovaly
u starSich zen. V poloviné 80. let byla nalezna souvislost mezi vyskytem fetalni trizonie 21
a nizkymi hladinami matefského sérového alfafetoproteinu (MS-AFP), zvySenymi
hladinami lidského choriového gonadotropinu (hCG) a nizkymi hladinami sérového
nekonjugovaného estriolu (uE;). K tomu se postupné piipojily zobrazovaci metody

s dominantnim postavenim ultrazvuku. (Calda, 1998, s. 9).

1.1.2 Zobrazovaci metody

VétsSina plodt s chromozomdlnimi abnormalitami ma vné€j$i nebo vnitini morfologické
zmeny, které lze rozpoznat pti cileném ultrazvukovém vysetieni. Tyto zmény mohou byt
bud’ patologické, nebo se jednd o markery, odchylky, provézejici urcitou
chromozomadlni aberaci (Calda, 1998, s. 12). Malokterd diagnostickd metoda dosédhla
zejména v porodnictvi takového rozmachu jako ultrazvukové vySetfeni (UZ) (Roztocil
a kol., 1998, s. 147). Od roku 1961 byly popsany rizné malformace pomoci UZ. Nejdiive
byla popséana anencefalie, hydrocefalus, anomalie koncetin a polycystické ledviny. Pozdéji
od roku 1990 popsany slozit&jsi vrozené vyvojové vady jako jsou spina bifida
a jemn¢jsi srde¢ni anomalie. V roce 1964 poprvé popsana detekce pulsace plodu a v roce
1980 popséana fetalni biometrie pomoci ultrazvuku. V roce 1965 poprvé popsan odhad
hmotnosti plodu in utero (Woo, 1998 — 2002). Pii ultrazvukovém screeningu Slo jednak
o fetografii, pfi niZz kontrastni latka instalovand do amnidlni dutiny byla vychytdna
télesnym povrchem plodu, jednak o amniografii, pfi niz se kontrastni latka rozpustila
v plodové vod¢é. RTG snimek pak v obou pfipadech zobrazoval zevni struktury plodu
(Zwinger a kol, 2004, s. 236). Od pocatka 80. let se do UZ diagnostiky zavadi
trojrozmérné zobrazeni (3D). Vroce 1996 se vpraxi zacala uzivat kombinace UZ

a biochemickych markert v L. trimestru (Pohanka, Kubisova a Babankova, 2003, s. 91).
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Vroce 1993 se v CR narodilo 91 déti s Downovym syndromem. Kdyby neexistovala
prenatalni diagnostika, narodilo by se jich o 47 vice. Zélezi na rozhodnuti kazdé t¢hotné,
zda podstoupi doporucované prenatalni diagnostické vysetfeni. Lékati by méli nabidnout
provedeni prenatdlni diagnostiky vSem zendm se zvySenym rizikem postizeni plodu,
vyjadfenym at’ jiz na zakladé¢ anamnézy, vékového, biochemického ¢i ultrazvukového

screeningu (Calda, 1998, s. 13).

1.2 Historie registrace vrozenych vad v CR

Hlaseni a registrace vrozenych vad v Ceské republice ma dlouholetou tradici. CR se stala
jednim z prvnich stat na svéte, kde byla zahajena registrace vrozenych vad. Prvni pocatky
registrace vrozenych vad v Ceské republice byly polozeny v Ustavu pro pééi o matku
a dité, kdy jiz v roce 1959 MUDr. Jifi Kucera, CSc. zacal s registraci ptfipadl vrozenych
vad v Praze a Stfedo¢eském kraji. Od roku 1961 jsou k dispozici vysledky registrace VV
v celé CR (Sipek a kol., 2008 — 2011).

Oficidlni registrace a hladeni vrozenych vad bylo v Ceské republice zavedeno od 1. ledna
1964 u déti Zivé a mrtvé narozenych a u déti zemfelych na novorozeneckych usecich
zenského oddéleni. Od 1. ledna 1965 doSlo nasledné k rozdéleni hlaSeni na vady

¥4

(Sipek a kol., 2008 — 2011).

Dal8i zasadni zmeéna vstoupila v platnost 1. ledna 1994. Pro hlaSeni vrozenych vad
se od tohoto data zavadi nové upraveny tiskopis NZIS 015 0 — Statisticky listek ditéte
svrozenou vyvojovou vadou. Nové se definuje soubor déti, za které
se vrozené¢ vady hlasi, i okruh vrozenych vad, za které se vypliuje tiskopis

(Sipek a kol., 2008 — 2011).

Pro rok 1995 se dale rozsifil okruh hlasenych vad. Od této doby je mozné hlésit
1 nestrukturdlni  vrozen¢ vady — napf. vrozeni metabolické  poruchy

(Sipek a kol., 2008 — 2011).

Od 1. ledna 1996 byl zaveden novy tiskopis. Soucasti oficidlniho povinného hlaseni se tak
stavaji 1 idaje o pozitivni prenatalni diagnostice bez ohledu na to, zdali bylo té¢hotenstvi

ukonéeno nebo ne (Sipek a kol., 2008 — 2011).

Dalsi zména byla provedena k 1. lednu 1997. K hlaseni se pouzivd opét novy tiskopis.

Kontrolu vypliiovani tiskopist, jejich kodovani, pofizovani a zpracovani provadéji
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pracoviité Ustavu zdravotnickych informaci a statistiky Ceské republiky (UZIS CR).
Vrozen¢ vady jsou jednim u informac¢nich systémi vramci Narodniho
zdravotnického systému, ktery je veden v Ustavu zdravotnickych informaci a statistiky
Ceské republiky. K 1. 1. 2002 byl vyhlaSen Narodni registr vrozenych vad
(Sipek a kol., 2008 — 2011).
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2 EMBRYOLOGIE

Individuélni vyvoj ¢ili ontogenezi Clovéka Ize rozdélit na obdobi prenatalni a postnatalni.
Embryologie je termin obecné aplikovan na celé prenatalni obdobi (Moore a Persaud,
2002, s. 8). Prenatalni vyvoj ¢lovéka (Priloha 1) zacind oplozenim a konci porodem
plodu. Poznani teratogennich faktorti, mechanismu jejich ptsobeni spolu s poznanim
kritickych fazi vyvoje, ma velky vyznam z hlediska vlivii ohrozujicich zdravy vyvoj
nového pokoleni. Znalost prenatalniho vyvoje ma v Iékaiském vzdélani zékladni vyznam.
S prenatalnim vyvojem ¢lovéka musi byt dokonale obeznamen porodnik, pediatr i porodni

asistentka (Vacek, 2006, s. 9 — 10).

2.1 Gametogeneze

Vyvoj ¢loveéka zaCina oplozenim, tj. spojenim Zenské pohlavni bunky vajicka — oocytu
s muzskou pohlavni buiitkou — spermii. Spojenim vznikne utvar zvany zygota. Jadra
lidskych bunék obsahuji 46 chromozomil, 44 znich jsou autozomy, urcujici fyzické
a psychické znaky a 2 jsou heterochromozomy determinujici pohlavni znaky.
U Zenského pohlavi jsou pfitomny dva pohlavni chromozomy XX, u muZzského pohlavi
jeden chromozom X a jeden chromozom Y (Vacek, 2006, s. 11). Gametogeneze je proces
formovani a vyvoj specializovanych zarodecnych bunék, nazyvanych gamety (Moore

a Persaud, 2002, s. 18).

2.2 Oplozeni (fertilizace)

Po ovulaci je vajicko zachyceno rozsifenym bfiSnim ustim vejcovodu a je neseno smérem
k déloze. Obvyklym mistem oplozeni je ampuldrni ¢ast vejcovodu (Moore a Persaud,
2002, s. 34). Alkalicka reakce spermatu neutralizuje kyselou reakci posevniho prostiedi.
Pobyt spermii ve vejcovodu, kde na né pisobi sekret sliznice vejcovodu, je nezbytny
pro kapacitaci spermii. Kapacitaci ziskavaji spermie plnou schopnost slozitych interakci
s vajickem. Kapacitované spermie se po setkdni s vajickem snazi proniknout mezi
folikularnimi bunkami corona radiata k zona pellucida. Pfi akrozomalni reakci splyne
zevni membrana akrozomalniho vacku s plazmalemou spermie na vrcholu hlavicky
v jednotnou membranu. Ta se rozpadd a aktivované enzymy akrozomalniho vacku
pronikaji do zona pellucida. AKrozin je enzym, ktery rozpousti zona pellucida a usnadiuje
cestu spermii k bunééné membrané oocytu. Po dosazeni oolemmy splyne plazmalema

spermie s oolemou. Jakmile pronikne nejzdatnéjs$i spermie do vajicka, ihned se rozvine
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kortikalni reakce, kterd zabrani vstupu dal$i spermie do vajicka. Podstatou kortikalni
reakce je stabilizace oolemmy a prilehlé vrstvy zona pellucida, které se tak stanou

nepropustnymi a neproniknutelnymi pro dalsi spermie (Vacek, 2006, s. 25 — 27).

2.3 Morfogeneze

Je postupnd preména zygoty ve stile slozitéjsi struktury. Od diferenciace tkani
se specializovanymi strukturami a funkcemi, postupného utvaieni organl, organovych
systémtl az po vznik celého organismu. Zakladnim planem pro vyvoj celého organismu
je obrovsky soubor genetickych informaci (genti). Mezi zédkladni morfogenetické pochody,
fizené tiemi velkymi soubory geni patii: determinace bilateralni symetrie lidského téla,
segmentalni usporadiani a determinace ventrodorzilni a Kkranoikaudalni osy.
Morfogenetické pochody mohou byt naruSeny negativnim uplatnénim vnitinich i zevnich

faktort (Vacek, 2006, s. 31 — 32).

2.4 Blastogeneze

Zahrnuje ¢asné obdobi vyvoje od vzniku zygoty, jeji ryhovani v morulu, pfeménu moruly
v blastocystu az po diferenciaci zarode¢nych listii. Casové se jedna o obdobi zadinajici

n€kolik hodin po oplozeni az asi do konce 2. tydne po oplozeni (Vacek, 2006, s. 33).

2.4.1 Ryhovani lidského vajicka

Prvnim ryhovacim délenim se oplozené vajicko (zygota) rozdéli na 2 téméf stejné
blastomery, uloZzené uvnitt zona pellucida. 2 blastomery jsou vétsi a dveé mensi.
Ctyfbunééného stadia je dosaZeno asi za 40 — 50 hodin po oplozeni. Vétsi blastomery
se déli o néco dfive, takze nasleduje 5-, 6-, 7-, 8-, 9-, 10-, az 16bunétné stadium.
Blastomery az do osmibunécného stadia jsou od sebe oddéleny hlubokymi ryhami, takze
vynika jejich kulovity tvar. Ryhovani probihd béhem postupu zygoty vejcovodem. Stadia
Sestnacti blastomer je dosazeno asi za 60 — 70 hodin po oplozeni (Vacek, 2006, s. 35 — 36).

2.4.2 Vyvoj blastocysty

Na povrchu moruly od zac¢atku ryhovani zlstava zachovéana zona pellucida. V tomto stadiu
vyvoje asi tifeti den po oplozeni, vstupuje pozdni morula do délohy. Zevni blastomery
se preméni v builky zevni obalové vrstvy — pfisti trofoblast, blastomery uvnitt utvaru
vytvoii vnitini bunénou masu — budouci embryoblast. K procesu prvni diferenciace

dochazi kratce po vstupu moruly do délohy. Trofoblast mé& schopnost syntetizovat hormon
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zvany choriovy gonadotropin (hCG) a podilet se na tvorbé steroidii. V délozni duting
zustava volna blastocysta asi 2 dny a 6. — 7. den nasleduje jeji implantace do délozni

sliznice (Vacek, 2006, s. 36 — 37).

2.4.3 Implantace a diferenciace blastocysty

Po odpadnuti zona pellucida z povrchu blastocysty se builky trofoblastu dostavaji
do ptfimého kontaktu s epitelem délozni sliznice. Blastocysta se pfiklada k povrchu délozni
sliznice tim polem, kde je pfilozen embryoblast, a to k zadni (Castéji), nebo k predni sténé
horni ¢asti délozniho téla. Délozni sliznice se v této dobé nachazi v plné sekre¢ni fazi.
V z6né kontaktu blastocysty s povrchem dé€lozni sliznice se rozvine vzajemna interakce.
Morfologicky se projevi intenzivnim délenim bunék trofoblastu a jejich splyvanim
v jazykovité¢ vyb&zky syncytiotrofoblastu. Ten stale vice proriistd do hloubky sliznice.
Devaty den je jiz celd blastocysta zanofena do povrchové vrstvy kompakty a dosahuje
praméru 2 — 3 mm. Dvanécty den po ovulaci je blastocysta zcela implantovana (Vacek,

2006, s. 37 — 38).

2.4.4 Zmény v blastocysté v pritbéhu implantace a nidace

Bunikky embryoblastu jsou prvni builky zarodecného listu. Tyto buiiky se zdhy za¢nou
oddélovat. Mezi vétSimi bunkami embryoblastu vznikaji Stérbiny, které splynutim vytvofi
jednotnou dutinu — primitivni dutinu amniovou. Na jejim dnu se diferencuji vysoké
buiiky ektodermu zarodku ohranicujici amniovy vacek. Embryondlni ektoderm tvofi spolu
s entodermem dvouvrstevny zarodecny ter¢ik. Dutina blastocysty se rychle vyplni velmi
fidkou tkani. Tato tkdn se oznaCuje jako primarni mezoderm. Dutina ohrani¢ena
Heuserovou membranou se nazyva primarni Zloutkovy vacek. Chorion proliferaci
trofoblastu 1 primarniho mezodermu roste do periferie v podob¢ vétvicich se choriovych
klkii. Choriové klky se zpocatku rozristaji po celém obvodu blastocysty, takze se hovoii
o chorionu frondosum. Klky proristaji do decidua basalis. Chorion frondosum spolu

s decidua basalis pozd¢ji vytvoti placentu (Vacek, 2006, s. 40 —42).
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2.5 Notogeneze

Koncem 2. tydne vyvoje zarodku je blastocysta sloZzena ze dvou vacklt, amniového
a zloutkového, spojenych zarodeCnym stvolem s choriem. Mezi obéma vacky lezi

zarodecny tercik, predstavujici zdklad vlastniho téla embrya. Zarode¢ny teréik

je slozen ze dvou listli, zektodermu zarode¢ného terciku
a zentodermu zarodecného terciku. Od 2. tydne se postupné
uplatnuji pochody, které vedou k formovani hlavové casti em-
brya, osovych organi, k utvafeni ventralni a dorzalni, levé
a pravé stény télni. Jednim z prvnich pochodu je determinace

hlavového (viz. Obr. 1) a ocasniho konce téla embrya.

Na opacném dolnim konci zarode¢ného terciku se zahy
Obr. 1. Embryo 5 tyd-

diferencuje na jeho dorzalni ploSe podéln€ probihajici primitivni = ¢ 1 (Nilsson

prouzek. Na pfednim konci primitivni prouzek kon&i 1987, 5.88).

uzlikovitym ztlusténim, zvanym primitivni uzel Henseniv (Vacek, 2006, s. 43).

2.5.1 Vyvoj zevniho tvaru zarodecného terciku

Lidsky zarodek ma na pocatku tvar okrouhlého terciku, pozdéji, v pribéhu ontogeneze
nabyva tercik tvar hruSkovity se znac¢né se rozSifujicim hlavovym koncem a relativné
se zuzujicim kaudalnim koncem. V souvislosti s tim se primitivni prouzek s primitivnim
uzlem stale zkracuje, az z ného zbude koncovy ocasni hrbolek, jenz se stava kaudalnim
ristovym a organiza¢nim centrem pro pokracujici diferenciaci. Na hlavovém konci zacina
diferenciace mnohem dfive, jiz zaatkem 4. tydne, zatimco na kaudalnim konci zacina

az koncem 4. tydne (Vacek, 2006, s. 46).

2.6 Vyvoj zevniho tvaru zarodku

V pribéhu diferenciace roste zarodek do délky i Sitky a za¢ind se zvedat nad okolnim
amniem. Kranialni konec zarodku s rychle mohutnicim zakladem mozku se zahy ohyba
ventralné, takze pod pfednim koncem zarodku vznikd prvni ryha, oddélyjici télo zarodku
od amnia, zvana pFedni neboli hlavova ryha. S pokracujicim ristem embrya do délky
se zac¢ind ohybat 1 kaudélni konec téla zarodku ventrdlnim smérem a pod jeho koncem
vznika zadni ohranicujici ryha. Prohlubovani pfedni a zadni ohranicujici ryhy, k nimz se
zéhy ptidavaji i1 ryhy postranni, se zarodek zietelné odskrcuje od amnia a vyklenuje

se stale vice do dutiny amniové. Zoéna prechodu ektodermu povrchu téla zarodku
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do ektodermu amnia na ventralni stén¢ télni se nazyva koZni pupek. Prohlubovanim
ohranicujicich ryh se odSkrcuje dorzalni cast zloutkového vacku v trubici, ktera
je zadkladem trubice stFevni. Stfedni stfevo se zbyvajicim zloutkovym vackem Siroce
komunikuje kanalem, zvanym ductus omphaloentericus. Zoéna piechodu entodermu
ductus omphaloentericus v entoderm stfedniho stfeva tvoii stiFevni pupek, uloZeny
v pupku koznim. Nejvice a nejrychleji se prohlubuje ptedni o hranicujici ryha v souvislosti
s mohutnym vyvojem mozku. Soucasné se posunuje ventrokaudalnim smérem dutina
perikardova. V ni mohutni zéklad vyvijeciho se srdce, ktery vyklenuje piedni sténu télni
v podob¢ napadné¢ho hrbolu srdecniho. V koznim pupku jsou k sobé stlac¢ovany ductus
omphaloentericus a zarode¢ny stvol, az se spoji a postupné¢ vytvoii pupecnik. Mezi
srde¢nim hrbolem a zdkladem pupec¢niku se koncem 4. tydne objevuje dalsi vyklenuti,
v podobé¢ hrbolu jaterniho. Velmi zahy se na hlavovém konci zdrodku zakladaji sluchové
ploténky, prohlubujici se v sluchové jamky, které se pozdéji uzaviraji ve sluchové vacky.

Rovnéz velmi zahy - jsou zalozeny zaklady oka (Vacek, 2006, s. 51 — 53).

2.6.1 Vyvoj koncetin

Nejdrive se utvareji zaklady pro koncetiny horni, pfiblizné ve 4. tydnu vyvoje zarodku,
zatimco koncetiny dolni jsou ve svém vyvoji vzdy asi o 1 tyden opozdény. Prvni zéklady
koncetin vznikaji na lateralni strané téla embrya. Maji podobu pupenovitych vyrastka.
Koncetinové pupeny rostou ventrokaudalnim smérem a dostavaji pocatkem 5. tydne
ploutvickovity tvar. Pozdé€ji se na nich objevi cirkularni zaskrceni, kterym se zaklad
koncetiny rozdéli na proximalni axepodium a distalni terovité¢ autopodium. V 6. tydnu
se loketnim ohnutim rozli§i axopodium na stylopodium (zdklad paZe, resp. stehna)
a zeugopodium (zaklad predlokti, resp. bérce). Na autopodiu je v této dobé naznaceno
¢tyfmi radidlnimi ryhami pét zakladnich prsti, spojenych koZni fasou, kterd pozdéji
vymizi, takze koncem 2. mésice jsou jiz prsty dobife ohraniceny. Koncem 2. mésice
je embryo dlouhé asi 25 — 35 mm, m4 jiz zieteln¢ lidsky tvar hlavy a koncetin a od této

doby hovotime o zarodku jako o plodu cili fétu (Vacek, 2006, s. 56 — 57).

Fetéalni obdobi zacina 9. tydnem po oplozeni a konc¢i porodem (Vacek, 2006, s. 61). Vyvoj
se ve fetalnim obdobi projevuje piredevsim rychlym riistem téla a diferenciaci tkdni, orgdnt

a systémt (Moore a Persaud, 2002, s. 108).
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3 PREHLED ZAVAZNYCH VROZENYCH VYVOJOVYCH VAD

Cilem predkladané bakalatské prace, neni piesny popis vrozenych vad, proto je tu uveden

wewvr

3.1 Anomalie CNS

Anomalie CNS patii ve svych duasledcich k nejvice devastujicim vrozenym vyvojovym
vadam. VétSina fetdlnich anomalii, které postihuji CNS, je zjevna pred 24. tydnem

(Hdjek, Kulovany a Macek, 2000, s. 85 — 86).

Kranialni roz$tépy neuralni trubice: Anencefalus a meningomyelokéla jsou doménou
prenatalni ultrazvukové diagnostiky, jejiz senzitivita a specifita se zde pohybuje kolem
90%. Postnataln¢ je defekt jiz zfejmy, jde spiSe o uptfesnéni obsahu kély (Hdajek, Kulovany
a Macek, 2000, s. 86).

Anencefalie: Tento tézky defekt je nejCastéjsi anomalii postihujici CNS. Anencefalie
znamena nepiitomnost mozku. Anencefalie je disledkem selhdni uzavieni
neurdlni trubice. VétSinu anencefalii diagnostikujeme pii méfeni biparietdlniho praméru
hlavicky plodu (BPD). Tato malformace je s zivotem neslucitelna (Hdjek, Kulovany

a Macek, 2000, s. 86 — 89).

Meningoencefalokéla vzniké z chybného déleni povrchového ektodermu od neurodermu.
Tim se vytvaii defekt mezodermu (kostniho krytu), ktery umozni vyhtez bud’ samotnych
meningealnich oball, nebo i1 mozkové tkan¢ a obalt (Hdjek, Kulovany a Macek,

2000, s. 90).

Spindlni dysrafismus: Postihuje pfevazné dorzalni obratlové oblouky. Tyto malformace
jsou dusledkem chybného uzavéru neurdlni trubice, jsou rozlicné obsahem 1 velikosti

(Hdjek, Kulovany a Macek, 2000, s. 90).

Kongenitalni hydrocefalus: Je intrauterinn€ vznikla porucha tvorby, cirkulace anebo
resorpce mozkomisniho moku s naslednym zvétsenim likvorového kompartmentu a s rizné
vyjadfenym syndromem nitrolebecni hypertenze (Hdajek, Kulovany a Macek, 2000,
s. 94 —96).

wewr

cerebelli, kterym se 4. komora cysticky vyklenuje do zadni jamy. Velmi Casto se sdruzuje
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s dilataci postranich komor a srozsdhlymi arterioven6znimi malformacemi (Hdjek,

Kulovany a Mackui, 2000, s. 97 — 98).

Supratentorialni anomalie — Hyndranencefalie: Je kongenitdlni absence mozkovych
hemisfér, zatimco stfedni mozek vcetn¢ bazédlnich ganglii je zachovan, stejné jako

mozecek. Byva pridruzen polyhydramnion (Hdajek, Kulovany a Macek, 2000, s. 100 — 102).

Supratentorialni anomalie - Mikrocefalie: Je to velmi vzacna anomalie, jejiz klinicka
dalezitost tkvi v koexistenci s mentalni retardaci. Mikrocefalie je definovana jako
abnormalné mala hlava, kdy biparietalni primér hlavicky plodu je pod primérem (Hdjek,

Kulovany a Macek, 2000, s. 103).

3.2 Srdec¢ni vady plodu

Etiologie vrozenych srdecnich vad je heterogenni: podileji se na ni chromozomalni
aberace, mendelovsky dédi¢né choroby, teratogeny a vlivy multifaktoridlni. VVV srdce
jsou vsak velmi obtizn¢ diagnostikovatelné vysetiujicimi gynekology (Hdjek, Kulovany

a Macek, 2000, s. 104 — 105).

3.2.1 Defekty srde¢nich prekazek

Defekty siniového septa: Fetalni uzavér foramen ovale, prichodné foramen

ovale, defekt ve fossa ovalis, spolec¢nd sint (Pohanka, Kubisova a Babankova, 2003, s. 18).

Defekt atrioventrikularniho septa (AVSD) charakterizuje anomalie atrioventrikularnich
(AV) chlopni a separace jednotlivych srdecnich oddili. Dle miry této separace rozliSujeme
formy kompletni, inkompletni a pfechodnou. AVSD je operabilni vada obecné s dobrou

prognozou (Calda a kol., 2007, s. 162 — 163).

Defekt komorového septa: Tato vada neovliviiuje vyvoj srdce ani fetoplacentarni
cirkulaci. Projevi se zavislosti na velikosti a lokalizaci defektu az po narozeni. Prognoza

je dobra (Calda a kol., 2007, s. 164 — 165).

3.2.2 Anomalie trikuspidalni chlopné

Atrézie trikuspidalni chlopné (TA): Oznacuje chybéni komunikace mezi pravou sini
a pravou komorou. Pravé komora je obvykle hyponasticka. TA se vyskytuje vzdy v rizné

kombinaci s dalSimi srde¢nimi vadami (Calda a kol., 2007, s. 168).
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Ebstainova anomalie: Je malo casté, ale komplexni postizeni pravého srdce. Pro diagnézu
je charakteristicky posun septalniho cipu trojcipé chlopné do nitra komory, dysplazie cipu
a dysfunkce myokardu pravé komory. Trojcipa chlopen témét vzdy vyznamné nedomyka
a muze vést intrauterinné k hydropsu a umrti. Progndza po narozeni zavisi na zavaznosti

postizeni (Calda a kol., 2007, s. 168 — 169).

3.2.3 Fallotova tetralogie (FOT)

Je charakterizovana komplexem 4 srdecnich vad: komorovym defektem s nasedajici
aortou, hypotrofii pravé komory a obstrukci vytokového traktu pravé komory. Prenatalni
hemodynamika neni narusena, na postnatalné kritickou formu Fallotovy tetralogie
upozorni zpétny tok v tepenné duceji. Chirurgicka 1écba ma dobré vysledky, ¢astéjsi byvaji

pozdni komplikace (Calda a kol., 2007, s. 167).

3.2.4 Syndrom hypoplazie levého srdce (HLHS)

Fetadln¢ patii spolu sdefektem AV septa mezi nejcastéjsi diagnostikované VSV.
Je charakterizovdna stenézou ¢i atrézii mitralni nebo aortalni chlopné a malou levou
komorou. Hrot srde¢ni je tvofen jen pravou komorou. U extrémnich typt HLHS
nenalezneme levou komoru viibec. Fetdlni hemodynamika je obvykle vyvazena,

postnatalng je neslucitelna se zivotem (Calda a kol., 2007, s. 162).

3.2.5 Koarktace aorty (COA)

Prenatalni zachyt je maly. Divodem je obtiZzné zobrazeni aortidlniho istmu, navic
komplikované Castym piekryvanim Sirokou tepennou duceji. Koarktace aorty je Casto
sdruzena s celou fadou riznych srdecnich vad, nejcastéji komorovym defektem nebo

aortalni stenézou (Calda a kol., 2007, s. 169).

3.2.6 Aortalni stenoza (AS)

Morfologicky rozliSujeme 3 typy aortilnich stendéz: subvalvarni, valvarni
a supravalvarni. [zolovana subvalvarni AS je vzacnd, obvykle je soucasti komplexni VSV.
Nejcastéjsi je valvarni AS. Mén€ vyznamna AS se fetalné hemodynamicky neprojevuje.
Vyznamnd aortalni stendza ma jiz dopad na vyvoj levé komory. Dilatovana LV je tézce
dysfunkcni. Prognosticky je tato forma nezavaznéjsi. (Calda a kol, 2007,

5. 163 — 164).
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3.2.7 Dvojvytokova prava komora (DORYV)

Jedna se o komplexni VSV s riznou hemodynamikou, jejimz spoleénym jmenovatelem
je odstup obou velkych tepen predominantné z pravé komory. Postnatalni prognéza zalezi
na typu DORV. Casto se sdruZuje s nesrde¢nimi anomaéliemi véetné chromozomalnich

(Calda a kol., 2007, s. 164).

3.2.8 Transpozice velkych arterii (TGA)

Transpozice je nejcastéjsi kritickou vrozenou srdecni vadou. Déti s nelécenou transpozici
po narozeni umiraji, protoze po spontannim uzavéru v prenatdlnim obdobi fyziologickych
spojek (foramen ovale a tepennd ducej) se funkéné oddé€luje plicni a systémovy obé¢h.
Jde o vadu po narozeni velmi dobie operativné fteSitelnou (Calda a kol, 2007,

s. 166 — 167).

3.3 Vrozené vady uropoetického traktu
Nejcastéjsi vrozenou vadou je hypospadie (Hdjek, Kulovany a Macek, 2000, s. 106).

Ageneze ledvin: Unilaterdlni vyskyt byvd asymptomaticky, ale Casto spojen s dal$imi
anomaliemi genitdlu. U bilaterdlni ageneze (syndrom Potterové) je v disledku anurie
az anhydramion, charakteristickd facies, hypoplazie plic a sekundarni deformity koncetin

(Hajek, Kulovany a Macek, 2000, s. 106 — 107).

Ektopie ledvin: Rendlni ektopie se projevuji obstrukéni uropatii nebo refluxem, casto
1 sjinymi kardiovaskuldrnimi, gastrointestindlnimi, kostnimi ¢i gynekologickymi

anomaliemi (Hdjek, Kulovany a Macek, 2000, s. 108).

3.3.1 Obstrukéni uropatie nebo dilatace mocovych cest

Ureteropelvicka obstrukce: K etiologii téchto anomalii patfi fibrozni adheze, uretralni
chlopné a porucha tvorby pyeloureterdlniho ptechodu (Hdjek, Kulovany a Macek, 2000,
s. 108).

Ureterovezikalni obstrukce a megaureter: UZ zjiStujeme sekundarni dilataci ureteru,
dilataci panvicky, pozdéji i1 kalichl. Pfi¢inou byva velmi Casto vezikoureterdlni reflex

(Hajek, Kulovany a Macek, 2000, s. 110).

Ageneze uretry je spojena s hypoplazii plic a cystickou degeneraci ledvin.

Diagnostikujeme UZ tézky oligohydramnion, abnormdlné¢ zvétSeny mocovy méchyt,



UTB ve Zliné, Fakulta humanitnich studii 27

hydrouretery, cystickou dysplazii ledvin. ZvétSeny mocovy méchyi zabrafiuje sestupu

testes (Hajek, Kulovany a Macek, 2000, s. 110 —113).

3.3.2 Cystické onemocnéni ledvin

Infantilni polycystické ledviny: Tato anomalie je charakterizovana velkymi houbovitymi
ledvinami. V nichz jsou cysticky 1 — 2 mm velké. Typické je zvétSeni ledvin,

oligohydramnion, hypoplazie plic a ¢asné umrti (Hajek, Kulovany a Macek, 2000, s. 113).

Multicysticka dysplazie ledvin: Jsou zplUsobeny atrézii ureteru a jeho nekompletnim
rozvétvenim, coz mé za nésledek redukovany pocet tubull s cystickou dilataci. Nefrony
jsou jizevnaté a atrofické. Ledviny jsou bud’ abnormalné velké, nebo hyponastické (Hdjek,

Kulovany a Macek, 2000, s. 114).

3.4 Vady cervikalni oblasti, hrudniku a zaZivaciho traktu

Vada cervikalni oblasti - Hygroma cysticum: vétsina cystickych hygromt je v cervikélni
oblasti, v axile nebo mediastinu. Jde o vadu lymfatického systému: pokud je poruSena
drenaz mezi lymfatickou cévou a Zilou, lymfatické cévy se dilatuji, s naslednym
hydropsem plodu (Hdjek, Kulovany a Macek, 2000, s. 117 — 118).

Vada hrudniku - Diafragmaticka hernie: Byva nékdy spojena s polyhydramnionem.
Vlastni organy hrudniku jsou malo zietelné a v hrudniku jsou organy dutiny bfi$ni,
pfiCemz srdce byva posunuto v zavislosti na lokalizaci defektu (Hdjek, Kulovany a Macek,
2000,

s. 121).

Vada zazivaciho traktu - Atrézie jicnu: Tracheoezofagealni pistéle provazeji 90 %
téchto anomalii a umoznuji pasdz tekutiny do zaludku, proto UZ neprokazujeme
ani polyhydramnion, ani Zadnou jinou abnormalitu. Nej€astéji vidime atrézii stfedni ¢asti
jicnu s jeho dilataci nad uzavérem a s vyvojem polyhydramnia. Vedle atrézii, nejcastéjSich
abnormalit dutiny bfi$ni, se mohou vyskytovat intrabdomindalni cysty riizného ptavodu, déle

hydroureter a perzistujici kloaka (Hajek, Kulovany a Macek, 2000, s. 122 - 123).

3.5 Defekty predni stény briSni

Omphalocele: Je defekt bfisni stény, kterym prolabuji organy dutiny btisni (Calda a kol.,
2007, s. 131). Je vzdy kryta parietdlnim peritoneem nebo amnialni membranou (Hdjek,

Kulovany a Macek, 2000, s. 128). Obsahem byvaji stfevni kli¢ky, jatra a zaludek.
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Upon pupeéniku je dislokovéan (Calda a kol., 2007, s. 131). Piidruzuji se i dalsi anomalie
(Hdajek, Kulovany a Macek, 2000, s. 128).

Gastroschisis: Defekt predni stény bfisni je pod pupkem dlouhy 2 — 5 cm, Castéji vpravo.
Stieva nejsou kryta membranou. Inzerce pupecniku je vSak normalni. Embryologicka
etiologie mize byt sekundarni (mechanickd), spojena s abnormalni involuci pravé pupecni

vény (Hajek, Kulovany a Macek, 2000, s. 130).

3.6 Poruchy vyvoje genitalniho systému

U muzi se muze objevit aplazie penisu, hypospadie, epispadie a muZsky

pseudohermafroditismus (Jezova, 2011).

U Zen se miZze vyskytnout Aplazie délohy a pochvy: Vrozend, geneticky nepodminéna
vada distalnich c¢asti Millerovych vyvodid. V puberté normélné Zensky dospivaji.
Z odvodnych porodnich cest nachazime jen vejcovody, které konci zcela slepé. Dusledkem

toho je samoziejmé absence menstruace a také t€hotenstvi je vylouceno (Horejsi, 2005).

Syndrom inkompletniho zdvojeni vnitinich rodidel: Je kombinaci poruch splyvani

Miillerovych vyvodu s n¢jakym stupném atrézie jednoho z nich (Horejsi, 2005)

3.7 Vyvojové vady skeletu plodu

NejcastéjSimi redukénimi deformitami kondcetin jsou: amelie — kompletni ztrata ruky,
hemimelie — ztrdta koncetiny pod kolenem nebo loktem, wulnarni parcidlni
hemimelie — aplazie, parcialni aplazie nebo hypoplazie ulny a ulnarnich prstd, radidlni
paraximalni hemimelie — aplazie, parcialni aplazie nebo hypoplazie radia a palce spojena
s palickovitou rukou, acheirie — ztrata ruky, adaktylie — chybéni prstli nebo jejich ¢asteny

defekt (Hdjek, Kulovany a Macek, 2000, s. 137).
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4 METODY DETEKCE GENETICKYCH VAD PLODU

Na zacatku 21. Stoleti je umrti matky vzacné a perinatdlni Umrtnost u nas klesa
na 4 promile, z ¢ehoz vétSina se tyka extrémné nezralych novorozenct. Tento pokrok
umoznily nové diagnostické a terapeutické metody — amnioskopie, ultrazvuk,
kardiotokografie, pulzni oxymetrie; invazivni metody — amniocentéza, biopsie choria,
kordocentéza, intraumbilikdlni transfuze, tokolyza a prostaglandiny. V diagnostice
se uplatnila cytogenetickd analyza chromozomt plodu, DNA diagnostika, imunologické,
biochemické a hematologické metody. Ohromny pokrok prodélala pediatrie, od které

se profiluje neonatologie (Roztocil a kol., 2008, s. 66).

4.1 Neinvazivni metody

4.1.1 Biochemicky screening v prubéhu gravidity

Biochemicky screening vySetfenim provéfenych biochemickych ukazateli zvySeného
rizika poruchy prenatalniho vyvoje plodu i1 gravidity se stal vyznamnou soucasti prevence
uréitych tézkych VVV v populaénim métitku. Doplituje se vzajemné s ultrazvukovym
screeningem tim, Ze zvySuje jeho diagnostickou efektivitu. Opird se pfedev§im o vySetfeni
séra t€hotnych Zen. K markertim, které mohou signalizovat vyssi riziko postiZzeni embrya
¢i plodu t€Zkymi chromozomaélné podminénymi VVV ¢i jinymi zdvaznymi poruchami
prenatalniho vyvoje plodu, patii alfa-fetoprotein (AFP), nékteré z placentarnich proteinti

a nekonjugovany estriol (uEs) (Hdjek, Kulovany a Macek, 2000, s. 41).
4.1.1.1 Alfa-fetoprotein

AFP je glykoprotein. Jeho syntéza je prokazatelnd uz od 29. dne po poceti. Probihd
ve Zloutkovém vaku, v gastrointestindlnim traktu, a to pfedevSim v jatrech. Syntéza AFP
narasta prudce do 10. — 13. tydne. K prudkému poklesu hodnot dochéazi po 16. a 32. — 34.
tydnu gravidity. Hladina AFP v plodové vodé odpovida vyvoji syntézy u plodu. Hladina
AFP v matetském séru u téhotnych Zen je charakterizovana pozvolnym vzestupem
do 28. — 32. tydne. Pak jeho hladina prudce klesd do porodu ditéte. Funkce AFP
ochrana plodu pfed imunitni reakci matefského organismu. Diagnostické vyuziti AFP
v prenatalni diagnostice je zaloZeno na patologicky zvySené propustnosti fetoplacentarni
bariéry, jako je tomu napiiklad u poruch uzavéru nervové trubice (Hajek, Kulovany

a Macek, 2000, s. 41 —43).



UTB ve Zliné, Fakulta humanitnich studii 30

4.1.1.2 Lidsky choriovy gonadotropin (hCG)

Lidsky choriovy gonadotropin se odebira vI. i IL. trimestru tchotenstvi. hCG
je syntetizovan v bunikach syncytiotrofoblastu. Jeho hladina stoupa do 11. tydne,
pak prudce klesa o 80 % a na této urovni zlstava do konce gravidity. Hlavni funkci hCG
je udrzovat syntézu progesteronu v corpus luteum a pravdépodobné podporovat syntézu
testosteronu fetalnich varlat. Urcovani hladin hCG, jeho podjednotek a jejich degradacnich
podminénych vad, ale i jinych zadvaznych poruch vyvoje gravidity, jako je mola hydatidosa
nebo choriokarcinom. Je dilezité, ze diagnosticky vyznamné zmény hladin hCG a jeho
degradac¢nich produktii lze vySetfovat nejenom v séru, ale i v moci téhotnych (Hdjek,

Kulovany a Macek, 2000, s. 43 — 44).
4.1.1.3 Inhibin

Inhibin je gonadalni protein, ktery potlacuje syntézu a uvoltiovani folikulostimula¢niho
hormonu (FSH) v hypofyze. V gravidité je syntetizovan v syncytiotrofoblastu placenty.
Jeho funkce v tchotenstvi je prozatim neznamd. Je predpoklddan vliv inhibinu
na embryogenezi. U Morbus Down byla zjiSténa zvySena hladina dimerického inhibinu

uz v L. trimestru (Hdjek, Kulovany a Macek, 2000, s. 44).
4.1.1.4 Protein SP;

SP; (schwangerschafts Protein) je specifickym t¢hotenskym proteinem, syntetizovanym
syncytiotrofoblastem, jehoZ hladiny v séru stoupaji plynule od 12. do 34. tydne gravidity.
Snizeni SP; na zacatku téhotenstvi signalizuje riziko potratu a vyvoj embrya s trizonii 21.
V pozd¢jsich fazich vyvoje gravidity je snizeni hladin projevem itrauterinni rlstoveé
retardace plodu (IUGR). Vyznamné snizeni SP; znamend zvySeni rizika vyvoje plodu
s trizomii 18. chromozomu. ZvySeni hladin SP; znamena riziko zavazného postiZeni
trofoblastu a vyvoje plodu s trizonii 21. chromozomu (Hdajek, Kulovany a Macek, 2000,
s. 45).

4.1.1.5 Protein PAPP-A (Pregnancy — associated plasma protein A)

Tento protein se vySetfuje v I. trimestru téhotenstvi. VySetieni tohoto placentarniho

vvvvvv

s rizikem vyvoje plodu s chromozomalnimi aberacemi v I. trimestru a prvnich tydnech

II. trimestru. PAPP-A je syntetizovan rovnéz v syncytiotrofoblastu. Snizeni jeho syntézy
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provazi gravidity s vyvojem plodu postizenym Downovym syndromem (Hdjek, Kulovany
a Macek, 2000, s. 45).

4.1.1.6 Nekonjugovany estriol (uE3)

Nekonjugovany estriol je jedinym markerem abnormalniho vyvoje plodu, ktery odrazi
metabolickou aktivitu fetoplacentarni jednotky. Méteni nekonjugované frakce se stalo
soucasti zékladnich screeningovych programti ve II. trimestru. Snizena hladina uE3
provazi graviditu s vyvojem plodu postizeného Downovym syndromem, s hypofunkci
nadledvin a s anencefalii, kterd byva plivodnim znakem této t€Zké poruchy vyvoje CNS

(Hajek, Kulovany a Macek, 2000, s. 46 — 46).

4.1.2 Ultrazvukovy screening v L. trimestru gravidity

Ultrazvukové vySetieni kdykoliv v t€hotenstvi plni dvé dulezité funkce: diagnostickou
a screeningovou. Mnoho zdvaznych vad plodu lze nalézt jiz v prvni trimestru,
ale diagnosticka piesnost ultrazvukového vysetfeni v poloving druhého trimestru je vetsi.
Prvni trimestr je idealni obdobi pro vypocet rizika vyskytu aneuploidii, a to pfedevsim diky
dostupnosti  prvotrimestralniho kombinovaného testu. Jeho nejdalezitéjsi soucasti
je zméteni Sijového projasnéni (nuchdlni translucence — NT). Tento parametr je uZitecny
spektrum vrozenych vad plodu a genetickych syndromi. Pro ucely této prace je obdobi
definovana jako 11. — 13. gesta¢ni tyden, protoZe pravé tehdy provadime meéteni Sijového
projasnéni. Ultrazvukem lze uZ v prvnim trimestru ziskat neocenitelné informace o plodu,
plodové vod¢ a placenté. Doba, kdy se ultrazvukové vySetfeni plodu v prvnim trimestru
rovnalo méfeni temenokostréni vzdalenosti jsou nendvratné pry€. Ultrazvuk s vysokym

rozliSenim, v kombinaci transvaginalniho a transabdominalniho pfistupu, umoziiuje Casné

a pfesné vysetfeni anatomie plodu (Calda a kol., 2007, s. 51 — 61).
4.1.2.1 Nuchalni translucence (NT)

Mezi 11. a 13. gestatnim tydnem je v nuchalni oblasti pod kiizi pfitomna vrstva tekutiny,
sahajici do rtizné vzdalenosti ptes hlavicku a zada plodu. Z dosud ne zcela objasnénych
pfiin je v této fazi t¢hotenstvi mnoZzstvi této tekutiny ovlivnéno pfipadnymi patologickymi
stavy plodu. Jakmile je u plodd se zvySenou hodnotou NT vyloucena ptitomnost
aneuplodie, riziko dalSich fetalnich abnormalit se statisticky nezvySuje. U ploda

se zvySenou hodnotou NT vyl pozorovan zvySeny vyskyt Sirokého spektra abnormalit:
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zavazné srde¢ni vady, brani¢ni hernie, omfalokéla, anomalie télesného trunku, skeletalni

defekty a genetické syndromy (Calda a kol., 2007, s. 51 — 54).
4.1.2.2 Trikuspidalni regurgitace

Fetalni myokard mé niz§i poddajnost, coze vede ke zvySeni intraventrikularniho tlaku
pti jakémkoliv srde¢nim objemu. V casném téhotenstvi je pomérné vysoky placentarni
cévni odpor vedouci k dalSimu zatizeni srdce. V disledku toho pracuje srdce plodu
na horni hranici kiivky. Abnormality a vykon srde¢nich struktur mize vést
k prokazatelnym zméndm v pritoku krve nckterymi oblastmi fetdlniho obé&hu.
Trikuspidalni chlopen (TCV) a ductus venosus (DV) jsou dvé struktury, kterym byla
doposud veénovana nejveétsi pozornost. Za abnormdlni povazujeme regurgitaci krve

na trojcipé chlopni (Calda, Brestik a Fischerova, 2010, s. 98).
4.1.2.3 Ductus venosus

Ductus venosus sméfuje okyslicenou krev, ktera prichazi pupecnikovou Zzilou,
do koronarniho a cerebralniho ob¢hu. Prutok mé charakteristickou rychlostni kiivku
s vysokou rychlosti béhem komorového stahu i1 diastoly. Béhem stahu siné (a-vlna)
dochdzi k prudkému snizeni rychlosti, ale smér toku doptedu je za normélnich okolnosti
zachovan. A-vlna je povazovana za abnormalni, jestlize tok smérem doptfedu uplné ustane
anebo dojde k toku reverznimu. Pfi¢ina neni zcela zfeyma (Calda, Brestdk a Fischerovad,

2010, s. 100).
4.1.2.4 Méreni frontomaxilarniho oblic¢ejového ihlu (FMF)

Plochy obli¢ej je uznavan jako spolecny dimorficky rys u jedinci s Downovym
syndromem. UZ Ize dobfe vySettit profil plodu, pomoci standardizovaného méfené. Méten
frontomaxilarniho obli¢ejového thlu je objektivni zplsob zjisténi obliCejové hypoplazie.
Cim hlubsi je pfedni okraj horni &elisti ve vztahu k &elu, tim je méléi je FMF uhel.
Pfi¢inou obli¢ejové hypoplazie je pravdépodobné abnormalné utvafena pojivova tkan

(Calda, Brestak a Fischerova, 2010, s. 97).
4.1.2.5 V)ySetieni nosni kosti (NB)

Absence nosni kosti v prvnim trimestru je ve vysoké mife spojena s Downovym
syndromem, ale také s jinymi chromozomalnimi abnormalitami. Chybéni nosni kosti zavisi
na etniku, tloustce S$ijového projasnéni a temenokostréni délce. Jestlize se mezi

11. a 12. tydnem zjisti, Ze nosni kost chybi, je vhodné vysettit plod o tyden pozdéji. Teprve
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vysledek tohoto opakovaného vySetteni lze pouzit pro vypocet rizika (Calda a kol., 2007,
s. 56).

4.1.3 Ultrazvukové vySetieni mezi 18. — 22. tydnem gravidity

Ultrazvukové screeningové vysetteni t¢hotné populace s nizkym rizikem v 18. - 22. tydnu
téhotenstvi je asi nejsnadnéj$im vySetfenim v té¢hotenstvi. Toto vySetfeni se provadi
pfi negativnim vysledku kombinovaného screeningu v L. trimestru té¢hotenstvi. Plod méfi
v této dobé¢ asi 20 cm od hlavy k paté. Téhotna, dfive nez podstoupi ultrazvukova
vySetfeni, by meéla byt pisemné sezndmena s jejich smyslem, moznym pfinosem,
ale 1 slimitacemi. Cile vySetfeni je stanovit: pocet a vitalitu plodd, biometrii plodu,
sonoanatomii plodu, mnozstvi VP, lokalizaci a morfologii placenty, délku a tvar délozniho

hrdla a vySetfeni uterinnich arterii (Calda a kol., 2007, s. 69).
4.1.3.1 Pocet a vitalita plodu

Kontrolujeme pocet plodi a jejich vitalitu. Bohuzel se stile jesté stava, ze k naSemu
prekvapeni nalezneme odlisny pocet plodi, nez jaky byl udavan pii vysetfeni v L. trimestru.

Za prikaz vitality plodu povazujeme pravidelnou srde¢ni akci (Calda a kol., 2007, s. 69).
4.1.3.2 Biometrie plodu

Rutinng stanovujeme tyto parametry: biparietalni primér (BPD), obvod hlavy (HC), obvod
trupu (AC) a délku femuru (FL). Déale mé&tfime rozmér mozecku (TCD), postrannich komor
(Va) a cisterny magny (CM). Namétené udaje vynaSime do programu, at’ jiz pfimo
v ultrazvukovém piistroji nebo specializovaném medicinském softwaru. Velmi uZite¢né
je grafické znazornéni nemétenych hodnot, kdy je na prvni pohled patrné, zda rozméry
plodu lezi v ocekdvaném rozmezi, €1 nikoliv. Vysledkem vySetfeni fetdlni biometrie
je posouzeni korelace menstruaéniho a ultrazvukového staii plodu (Calda a kol., 2007,

5. 69).
4.1.3.3 Lokalizace a hodnoceni placenty

Placenta je obvykle umisténa ve fundu na zadni nebo piedni stén¢ délozni, a to symetricky
k obéma hrandm dé&loZznim. Popisujeme lokalizaci placenty, symetricnost nasedani
vzhledem k dé€loZznim hrandm, zasahovéani do dolniho délozniho segmentu a ptipadny vztah
k vnitini brance délozni. V§iméme si velikosti placenty, jejiho tvaru a struktury (Calda

a kol., 2007, s. 76).
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4.1.3.4 V)ySetieni délky déloZniho hrdla

Na hrdle déloznim posuzujeme jeho délku a tvar. VySetiujeme nejcastéji vaginalni sondou,
ale mizeme vySetfovat i transabdominaln¢ ¢i transperinedlné. Z délky a tvaru hrdla
d¢lozniho mlzZeme usuzovat na riziko ptfedCasného porodu. Délka hrdla délozniho

pod 15 mm, signalizuje riziko hrozici prematurity (Calda a kol., 2007, s. 77).
4.1.3.5 Dokumentace vySetieni

Zaznam o vySetfeni je vyhodné pofizovat jiz v prubéhu samotného UZ vySetfovani
asistentem. Dnes je obvyklé, Ze t€¢hotnd pfichazi na ultrazvukové vySetfeni v doprovodu
partnera ¢i dalSich ¢lent rodiny. Zprava o ultrazvukovém vySetieni je dokladem, ktery ma
dat jasnou, souhrnnou informaci o vysledku vysetfeni. Zprava o UZ vysetfeni by méla
obsahovat: anamnesticka a identifika¢ni data pacientky, staii gravidity, popis morfologie
plodu, diagnosticky zavér, doporuceni dalSich vySetfeni, identifikaci 1¢kate, obrazovou
dokumentaci ptipadnych patologii a datum provedené¢ho vysetieni (Calda a kol., 2007,
5. 75=78).

4.2 Invazivni metody

4.2.1 Amniocentéza

Ziskani vzorku plodové vody z amnialni dutiny patii mezi zakladni a nejjednodussi metody
prenatalni diagnostiky. V €eskych zemich byla amniocentéza zavedena do praxe pocatkem

sedmdesatych let Biestdkem a kol. (Hajek, Kulovany a Macek, 2000, s. 145).

Indikace: Nejvétsi spektrum indikaci tvoii diivody genetické, které indikuje genetik, fadu
indikaci vSak tvofi i divody porodnické, zejména v druhé poloving gravidity (Hdjek,

Kulovany a Macek, 2000, s. 147).

Komplikace: Slabé krvaceni nebo castecné odtékani plodové vody se vyskytuje
cca ve 2 — 4 %. Pficinou je vétSinou chorioamnidlni separace s poruSenim amnidlni
membrany. Kontrakce d€lohy nejsou Casté. Riziko spontanniho abortu nedosahuje 1 %.
Dalsi mozné komplikace jsou abrupce placenty, chorioamnonitis, pfedcasny porod
a poranéni plodu jehlou (velmi vzacn€). Zbarveni plodové vody krvi se vyskytuje v 1 — 2

% (Hdajek, Kulovany a Macek, 2000, s. 148 — 149).
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4.2.1.1 Klasicka amniocentéza v 1. trimestru téhotenstvi

Provedeni amniocentézy (AMC) je ¢asovano do obdobi 15. — 16. tydne téhotenstvi podle
ultrazvukové biometrie plodu. Tato metoda je dnes aplikovéna vyhradné transabdominalné
pod kontinudlni UZ kontrolou. Aspirace 20 ml plodové vody je bezpecna a neovlivni
mnozstvi amnialni tekutiny vtomto obdobi gravidity. Ultrazvukové vySetfeni
pfed vykonem musi diagnostikovat viceCetné téhotenstvi, ulozeni placenty a mnozstvi
plodové vody a provést zakladni biometrii plodu. K aspiraci plodové vody jsou bézné
pouzivany spindlni jehly na jedno pouziti. Kzi bficha t€hotné je nutno dezinfikovat.
Lokalni anestezie v misté vpichu neni nutna. Vpich se doporucuje provést z volné ruky.
Vlastni punkce amnidlni dutiny je sméfovana do maximalniho depa plodové vody.
Po zavedeni jehly do amnidlni dutiny je na obrazovce ultrazvuku dobfe vidét hrot jehly.
Po vyjmuti mandrénu je vlastni aspirace provedena plastovou stiikackou o objemu 20 ml.
Stale je tfeba sledovat na obrazovce ultrazvuku hrot jehly — jakykoliv pohyb jehlou bez UZ
kontroly je velmi nebezpecny. Vlastni aspirace plodové vody musi byt naopak pomala.
Po odbéru plodové vody bezprosttedné nasleduje ultrazvukova kontrola srdecni aktivity
plodu. Dalsi UZ kontrola nasleduje vrozmezi 4 tydnli. Metoda je ambulantni nebo
semiambulantni, kdy t¢hotna setrva na porodnickém oddéleni cca 2 — 3 hodiny.
Hospitalizace neni nutna. Te¢hotné je doporuceno na jeden az dva tydny télesné Setieni.
Technika amniocentézy u vicecetného t€hotenstvi se lisi. Pt1 UZ vySetteni je tfeba zobrazit
pfepazku obou amnidlnich dutin a nasmérovat oba vpichy do riznych mist.
Literarni Gdaje uvadéji az 3,5 x vyssi riziko spontdnniho potratu ve srovnani s jednocetnym
téhotenstvim. Téhotnou s viceCetnym t€hotenstvim po AMC radé€i 1 — 2 dny

hospitalizujeme (Hajek, Kulovany a Macek, 2000, s. 145 - 149).

4.2.2 Biopsie choria (CVS — chorionic Villus sampling)

Choriova biopsie je v prenatalni diagnostice metodou volby. Toto vySetfeni ma nékolik
prednosti. Na rozdil od plodové vody, choriova tkan ptredstavuje rychle rostouci kulturu
bunék pro cytogenetické vySetfeni s moznosti kratkodobé kultivace. Ze ziskanych
choriovych klkt Ize spolehlivé urcit nejen karyotyp plodu, ale identifikovat polymorfismus
genové DNA. To je vyznamné pro ¢asnou diagnostiku monogenné dédi¢nych vrozenych
vyvojovych vad. V soucasné dobé doznala CVS nejvétSiho uziti pfi kombinovanych
odbérech spolecné s plodovou vodou ve II. trimestru gravidity (Hdjek, Kulovany a Macek,

2000, s. 150).
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4.2.2.1 Casnd biopsie choria

Stejné jako pro ¢asnou AMC, nelze ¢asnou biopsii choria (CVS) provést pred 10. tydnem
téhotenstvi. Pro Casnou cervikalni CVS je nutno zvolit probihajici 10. tyden nebo zacatek
11. tydne gravidity. Pro transabdominalni pfistup v Casném obdobi je nejvhodnéjsi
12. — 13. tyden t&hotenstvi. Biopsii choria lze mozno provést v kterémkoli obdobi
gravidity. Indikaci je intrauterinni rastova retardace plodu spojend s oligohydramniem

nebo anhydramniem (Hdajek, Kulovany a Macek, 2000, s. 150).

4.2.2.2 Transabdomindlni biopsie choria

wevr

a prakti¢téjs$i nez piistup transcervikalni. Decidua je mén¢ traumatizovana a je nizsi riziko
vzniku subchorialniho hematomu, chronické infekce a nasledného abortu. VétSinou
je vykon nacasovan do 12. — 13. tydne téhotenstvi. Jehlu je tieba zavést do choriové tkané
vjeji podéln¢ ose. Tim ziskame vétsi mnozstvi tkané. Bficho téhotné dezinfikujeme.
Pod sondu nandsSime sterilni gel. Pouzivame jehly na jedno pouziti. U vicecetného
téhotenstvi je téméf vzdy volena transabdominalni biopsie choria. Je tfeba piesné
lokalizovat dvé maxima choriové tkan¢, pfepazku amnialnich dutin a Upony pupecniku.
Pouzivame dv¢ jehly, které izolované zavadime do pfisluSnych mist dle predchoziho UZ
vySetieni. Po biopsii choria u dvoj¢at Casto zaznameniavame délozni kontrakce.
Na ptechodnou dobu jsou indikovana tokolytika (Hdjek, Kulovany a Macek, 2000,
s. 156 —163).

Fixni metoda s pouzitim vodice: Operacni pole je dezinfikovano a kryto sterilni rouskou.
Jehlu umistime do sterilniho zavadéce, ktery je pfipojen k sektorové sondé. Po zavedeni
jehly do spravného mista nasleduje aspirace a inspekce vzorku pod stereomikroskopem.

Pohyb jehlou je omezen (Hdajek, Kulovany a Macek, 2000, s. 156 — 162).

Kontraindikace: Nejcast¢jsi kontraindikace jsou: stfevni klicky pfed sténou délozni,
vzdalenost mezi sténou bfiSni a dé&lohou vétsi nez délka jehly, myomy lokalizované
na predni stén¢ dé€lohy, krvaceni, kontrakce délohy, Rh — izoimunizace (Hdjek, Kulovany

a Macek, 2000, s. 156 — 162).

Komplikace: Pred 10. tydnem je riziko transverzalnich deformit koncetin plodu. Dal§imi
moznymi komplikacemi jsou hematom v choriu, ¢aste¢ny odtok plodové vody, délozni
kontrakce, peritonedlni drazdéni, infekce a kraceni z rodidel. Komplikace je nutno vzdy

posoudit individudlng. Nejdulezitéjsi jsou opakované UZ kontroly. VSechny metody CVS
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jsou ambulantni nebo semiambulantni. V pozdnim obdobi pro CVS mize byt pozorovan
vyskyt ptedcasnych porodi a hypotrofickych plodt (Hdajek, Kulovany a Macek, 2000,
5. 156 —162).

4.2.2.3 Pozdni biopsie choria (placentocentéza)

Pozdni biopsie choria je metodou volby pted 20. tydnem tc¢hotenstvi. Technika odbéru
placentarni tkan€¢ se neli§i od ¢asné CVS. Vykon je jednodussi a zavedeni jehly
do placenty je snadné. Mnozstvi odebrané tkan¢ k cytogenetické diagnostice je mensi.
Aspirace placentarni tkané ve IIL trimetru jsou diskutabilni a rizikové (Hdjek, Kulovany

a Macek, 2000, s. 166).

Indikace: Pozdni zachyt geneticky rizikové gravidity, oligohydramnion, anhydramnion,

patologicky biochemicky screening (Hajek, Kulovany a Macek, 2000, s. 166).
4.2.2.4 Kombinované odbéry CVS a AMC

Vétsinou je pouzito dvou vpichl, dvéma jehlami izolované pro AMC a CVS. Odbér
je mozno provést také z jednoho vpichu transplacentarné. Indikaci ke kombinovanym
odbérlim jsou: vySetfeni karyotypu mezi 17. a 20. tydnem téhotenstvim, suspektni UZ
nalez, analyza DNA, nejasny vysledek vySetfeni karyotypu plodu po CVS nebo AMC
v L. trimestru téhotenstvi, vrozené vady plodu vdzané na chromozom X (Hdjek, Kulovany

a Macek, 2000, s. 165).

4.2.3 Kordocentéza

Je pifimy odbér fetdlni krve zpupeCniku. Je nejprogresivnéjsi metodou prenatalni
diagnostiky poslednich let. Karyotyp z lymfocytl fetalni krve je mozno predbézné stanovit
béhem 48 — 72 hodin. Virologické a imunologické vySetfeni z fetalni krve je zasadni
pii feSeni nékterych onemocnéni plodu. VysSetteni krevnich plynii aktualizuje stav plodu
in utero v kombinaci s monitorovanim zékladnich Zivotnich projevii a UZ flowmetrii. Dale

je mozno do pupecéniku aplikovat 1€ky (Hdajek, Kulovany a Macek, 2000, s. 167 — 168).

Indikace: Rychla karyotypizace plodu. Suspektni infekce plodu. Imunologické indikace.
Stanoveni steroidii ve fetdlni krvi. VySetfeni krevnich plynli plodu. Intravaskularni

transfuze plodu a aplikace 1€kt plodu (Hdjek, Kulovany a Macek, 2000, s. 168).
Technika: N¢kteti autofi indikuji odbér fetdlni krve z pupecniku pted 20. tydnem
té¢hotenstvi. Bezpecnéjsi je vSak provést odbér az po 20. tydnu gestace, kdy je pupecnik

pii UZ vySetteni zietelné viditelny. DiivéjSi punkce pupecniku mize byt doprovazena
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vyskytem tézké bradykardie plodu, ¢asto i se zastavou srde¢ni akce na podkladé trombu
a tamponady pupecniku. Odebiraji se obvykle 3 — 4 ml fetdlni krve pro vySetfeni
(karyotyp, TORCH, KO a K8, glykémie, krevni plyny). Mista pro punkci pupecniku jsou
placentarni Upon, volna klicka pupecniku, abdomindlni upon, intrakardidlni odbér
a intrahepatalni odbér. Nejuspésnéjsi je odbér fetalni krve z placentarniho uponu. Vlastni
punkce pupecniku probihd tak, ze operatér pronikne jehlou za kontinudlni UZ kontroly
az ke ,kolinku*“ placentarniho Uponu. Poté patra hrotem jehly po stén¢ pupecniku.
Pak nasleduje rychly vpich. V konusu jehly se brzo objevi krev, kterou pomalu aspirujeme
do plastovych preheparizovanych stfikacek o obsahu 2 nebo 5 ml. Na zavér odbéru
aplikujeme 2 ml fyziologického roztoku zpét do pupecniku. Fyziologicky roztok pfispiva
k rychlej§imu uzaveéru mista vpichu a slouzi pro kontrolu spravnosti odbéru. Po vytazeni
jehly nésleduje krvaceni z mista vpichu trvajici cca 5 az 10 sekund. Thned je UZ sledovana
srde¢ni frekvence plodu a je provedena UZ flowmetrie. Odbér fetalni krve z volné klicky
mohou v tomto piipadé¢ odbér zmafit. Nejjednodussi je prunik jehly placentou pfi jeji
lokalizaci na pfedni sténé. Intrakardidlni odbér fetalni krve je v praxi uzivan ziidka.
Pfi punkci umbilikélni artérie jsou popisovany Casté bradykardie plodu, proto je 1épe volit

odbér z pupecnikové vény (Hdajek, Kulovany a Macek, 2000, s. 168 — 170).

Komplikace: Provedeni kordocentézy komplikuje extrémni obezita pacientky, myomy
na pfedni stén¢ délozni a neptfehledny placentarni upon pupe€niku pii oligohydramniu
nebo anhydramniu. Komplikace souvisejici s kordocentézou jsou: hematom v pupecniku,
tézkd bradykardie plodu, amnionitis, pred¢asny odtok plodové vody, krvaceni z mista
vpichu, pfed€asny porod, potrat, pied¢asné odlouceni placenty (Hdjek, Kulovany a Macek,

2000, s. 170).

4.2.4 Bioptické metody prenatalni diagnostiky

Biopsie kiize plodu: Mnohé z mendelovsky dédi¢nych chorob bude mozno v budoucnu
diagnostikovat na podkladé DNA — analyzy z choriové tkané€ nebo z bunék plodové vody.
Nejveétsi uskali metody je spravna interpretace diagndzy patologem, ktery musi rozhodnout
na podkladé histologické analyzy z minimalni ¢asti excidované kize plodu. Velmi ¢asto
tato Cast diagnozy selhava. Nejcastéjsi indikace k biopsii kiize jsou: epidermolysis bullosa,
epidermolysis bullosa dystrophica, erythroderma ichtyosiformis bullosa, dysplasia

ectodermalis, ichtyosis sec. Harlequin (Hdjek, Kulovany a Macek, 2000, s. 171).
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Biopsie jater plodu: Biopsie jater je indikovana u vrozenych poruch metabolismu, pokud
tato onemocnéni neni mozné diagnostikovat pomoci DNA — analyzy. Biopsie jater plodu
je vysoce specidlni metoda prenatalni diagnostiky a je ve svétovych centrech indikovana
genetikem ve vyjimecnych piipadech. Specidlni jehla je pod UZ kontrolou zavedena
do jaterni tkan&. Aspirace 20 ml plastovou stiikackou pokracuje do té doby, kdy
se ve stiikacce objevi husta tekutina z jater. Nasleduje UZ kontrola srde¢ni akce plodu, UZ
flowmetrie, CTG a ultrazvukem je sledovano misto vpichu. Biopsie jater plodu
je indikovana vétSinou mezi 17. a 20. tydnem téhotenstvi. Jako komplikace jsou uvadény
spontanni potrat, krvaceni plodu a jeho poranéni, intraamnialni infekce, pred¢asny odtok

plodové vody nebo pred¢asny porod (Hdajek, Kulovany a Macek, 2000, s. 172 — 173).
4.2.5 Optické a endoskopické metody

4.2.5.1 Fetoskopie

Je metoda, kterda umoziuje zavedeni jehlového fetoskopu s optikou do amnidlni dutiny.
Slouzi k vizualizaci plodu a odbéru fetdlnich vzorkl k vySetieni. Lze takto odebrat krev
z pupecniku, provést biopsii klize nebo jaterni tkan€. U nds byla zavedena do praxe
Zwingerem. Metoda je uplatiiovana ve II. trimestru, mezi 17. a 20. tydnem téhotenstvi.
Protoze vétSinu indikaci pfevzala UZ diagnostika, mé fetoskopie v prenatalni diagnostice
mensi uplatnéni. Nejcastéj$i indikace k fetoskopii jsou: vizualizace plodu, odbér fetalni
krve z pupe¢niku jako metoda volby, intravaskularni aplikace transfuze, biopsie kize

a jaterni tkan¢ (Hdjek, Kulovany a Macek, 2000, s. 173 — 174).

Komplikace: Pocet komplikaci zavisi na zkuSenostech operatéra a laboratofi, které vzorky
zpracovavaji. 1 kdyZz je fetoskopie v rukou zkuSené¢ho porodnika, je pocet komplikaci
vysoky. Fetalni ztraty se pohybuji v rozmezi 5 — 6 %. Z téchto divodu je fetoskopie
postupné nahrazovana metodami prenatalni diagnostiky pod kontrolou UZ. Nejcastéjsi
komplikace fetoskopie jsou: spontanni abort, ¢astecny odtok plodové vody, krvaceni z cév
bfiSni stény, poranéni stfev a mocového méchyfe matky, poranéni placenty a poranéni

plodu (Hajek, Kulovany a Macek, 2000, s. 173 — 174).

4.2.5.2 Embryoskopie

Je invazivni technika umoznujici pfimé sledovani plodu v I. trimestru gravidity.

Jedna se o techniku, ktera se nestala rutinni vySetfovaci metodou. Byla pouzita vesmes
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vramci vyzkumu, pred umélym pieruSenim téhotenstvim (Hdjek, Kulovany a Macek,

2000, s. 174 —175).

4.3 Analyza DNA a RNA

4.3.1 Invazivni prenatalni diagnostika DNA

V poslednich letech se vice dostava do poptfedi metoda QF-PCR (quantitative fluorescent
polymerase chain reaction). Radi se k vySetfovacim metodam &asné prenatélni diagnostiky.
Touto metodou lze diagnostikovat nejen nejcastéjs§i chromozomadlni aneuploidie
ale i aneuploidie XY, stanovit pohlavi plodu, &i prokazat triploidii. Casnost pouziti
je zavisla pouze na terminu odbéru biologického vzorku plodu (Calda, Brestak

a Fischerova, 2010, s. 337).

4.3.2 Neinvazivni DNA analyza plodu

DNA analyza plodu je dodnes vyhradné odkdzana na invazivni techniky odbéru fetalniho
materialu spojené vzdy s urcitym rizikem potratu. Nalezeni alternativni cestky k ziskani
biologického materidlu plodu, které by zcela vyloucilo toto nebezpeci a zaroven
zjednodusilo postupy fetdlni diagnostiky, je jednim z nosnych témat soucasné védy.
K takovymto smériim bezesporu patfi 1 neinvazivni analyza fetdlni DNA z matetské krve,
umoznujici monitoring komplikaci téhotenstvi. DNA plodu je v matefském ob&hu
detekovatelné jiz od 6. tydne t&hotenstvi. Prakticky vyznam soucasné neinvazivni
prenatalni diagnostiky v CR spoéiva dnes pfedev§im v uréeni pohlavi plodu &i stanoveni

RhD inkompatibility (Calda, Brestdk a Fischerova, 2010, s. 342 — 344).

4.3.3 Neinvazivni RNA analyza plodu

Analyzu RNA molekul je mozZno vyuzit pro tvorbu neinvazivniho profilu genové exprese
plodu, resp. Pro ptfesnou diagnostiku jeho stavu nezavislou na pohlavi ¢i na genetickém
pozadi matky. Soucasné metody jsou jiz schopny miru exprese stanovit, ale vyvoj vSak
sméiuje k umoznéni rychlé identifikaci. Stanoveni exprese fetdlnich gent je dodnes
i ve svété feSeno pouze vramci védecko-vyzkumnych tikold, a proto ani v CR neni
doposud toto vySetfeni v rdmci rutinni prenatalni diagnostiky k dispozici (Calda, Brestak

a Fischerova, 2010, s. 344 — 345).
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II. PRAKTICKA CAST
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5 EMPIRICKA CAST

Soucasti praktické ¢asti predkladané bakalarské prace je anonymni dotaznikové Setfeni
a jeho zpracovani. Dotaznik je zaméfen na informovanost a znalost zen o prenatalni
diagnostice a patficnych vysSetfeni, spokojenost respondentek s chovanim Iékait
a porodnich asistentek v prenatalni diagnostice a na zdkladé ptani zen vytvofit edukacni
materidl k tomuto vySetfeni. Prizkum probihal od tUnora do kvétna 2011. Dotaznik

je uveden v piiloze 2. Celkem byly stanoveny tfi cile.

5.1 Cile prizkumu

Prvnim cilem tohoto prizkumného Setfeni bylo zjistit znalost a informovanost

respondentek o prenatalni diagnostice.

Druhym cilem bylo zjistit spokojenost zen s pfistupem lékaii a porodnich asistentek

v oboru prenatalni diagnostiky.

Tretim cilem Setfeni bylo na ptani respondentek vytvofit edukac¢ni materidl k vySetfeni

na vrozené vyvojové vady plodu.

5.2 Dotaznikové Setreni

Dotaznikové Setfeni probihalo v Krajské nemocnici Tomase Bati ve Zlin€ na oddéleni
Sestinedéli, rizikového téhotenstvi a prenatalni péce. VSechny respondentky byly ochotné

vyplnit dotaznik.

Dotaznik obsahoval 23 poloZek, respondentky odpovidaly formou otevienych i uzavienych
odpovédi. Polozky 1 — 6 se tykaly veéku Zeny, jejiho nejvysSiho ukonceného vzdélani,
téhotenstvi, porodu a vrozenych vyvojovych vad. PoloZky na VVV se tykaly matky, otce
1 predeslého ditéte. Polozka 7 zjiStovala absolvované vySetteni na VVV plodu. Polozky
9 — 16 se dotazovaly na znalosti probihajictho vySetfeni, informovanosti
pfed i béhem vySetfeni a spokojenost s personidlem. Polozky 17 — 19 se zajimaly
o edukacni material pro Zeny. Polozky 20 — 22 se zajimaly o vysledky vySetfeni, poptipadé
o komplikace, které nastaly. Celkem bylo rozddno 110 dotazniku a vraceno bylo 104
(94,5 % tspésnost navratnosti). Ctyti dotazniky (4 %) nebylo mozno vyhodnotit pro jejich

netplnost. Celkem bylo vyhodnoceno 100 dotazniki.
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5.3 Prezentace vysledkii prizkumu

Polozka 1. Kolik je Vam let?

Tab. 1. — Veék respondentek.

Absolutni ¢etnost Relativni cetnost

Pod 18 let 0 0%
19-23 let 11 11%
24 -29 let 33 33%
30-34 let 32 32%
35 avice 24 24%
Celkem 100%
Zdroj: Viastni

Graf 1. — V¢&k respondentek.

Vék respondentek

B Pod 18 let
m19-23let
m24-29let
m30-34let

m 35 a vice

Zdroj: Viastni
Komentaf:

Analyzou dat bylo zjiSténo, Ze 33 % respondentek bylo ve véku 24 — 29 let, 32 % Zen je
ve véku 30 — 34 let, 24% zaujimaji zeny ve veéku 35 a vice, 11 % respondentek je ve veku

19 — 23 let. Do kategorie pod 18 let nespada zadna respondentka.
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Polozka 2. VaSe nejvysSi dosazené vzdélani?

Tab. 2. — Nejvyssi ukoncené vzdélani.

Absolutni ¢etnost Relativni ¢etnost

| zakiadni 1 1% |
Stfedni bez maturity 22 22%
Stfedni s maturitou 42 42%
Vyssi odborné (Dis) 7 7%
Vysokoskolské (Bc., Mgr., Ing.) 28 28%
Celkem 100%

Zdroj: Vlastni

Graf 2. — Nejvyssi ukonéené vzdélani.

V4 r

Nejvyssi ukoncené vzdélani

| Zakladni
B Stfedni bez maturity
Stfedni s maturitou

m Vyssi odborné (Dis)

m Vysokoskolské
(Bc., Mgr., Ing.)

Zdroj: Viastni
Komentatr:

Z vysledku priizkumu vyplyva, ze 42 % respondentek ma stfedni Skolu s maturitou, 28 %
respondentek ma vysokoskolské vzdélani, 22 % Zen ma stfedni Skolu bez maturity, 7 %

zen ma vyssi odborné vzdélani a 1 % respondentek ma zakladni vzdélani.
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Polozka 3. Po kolikaté jste téhotna?

Tab. 3. — Cetnost pfedchozich gravidit.

Absolutni ¢etnost | Relativni cetnost
Poprvé 47 47%
Podruhé 31 31%
Potreti 17%
Poctvrté 3%

2%
100%

Zdroj: Viastni

Graf 3. — Cetnost predchozich gravidit.

Cetnost predchozich gravidit

M Poprvé
B Podruhé
Potreti
M Poctvrté

M Jiné

Zdroj: Viastni

Komentar:

Analyzou dat bylo zjisténo, ze 47 % respondentek bylo poprvé téhotnych, 31 % zen bylo
podruhé téhotnych, 17 % Zen bylo potteti t€¢hotnych, 3 % respondentek bylo poctvrté
téhotnych a 2 % respondentek bylo popaté t¢hotnych.
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Polozka 4. Po kolikaté budete rodit?

Tab. 4 — Cetnost predchozi parity.

Absolutni ¢etnost Relativni ¢etnost
Poprvé 49 49%
Podruhé 39 39%
Potreti 11%
Poctvrté 0%

1%
100%

Zdroj: Viastni

Graf 4. — Cetnost predchozi parity.

Cetnost predchozi parity

%

B Poprvé
H Podruhé
Potfeti
M Poctvrté

H Jiné

Zdroj: Vlastni
Komentar:

Z prizkumu vyplynulo, Ze 49 % respondentek bude rodit nebo rodilo poprvé, 39 % zen
bude rodit nebo rodilo podruhé, 11 % Zen bude rodit nebo rodilo potieti a 1% respondentek

bude rodit nebo rodilo popaté. Poctvrté nebude rodit a nerodila Zadna respondentka.
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Polozka 5. Mate Vy nebo otec Vaseho ditéte néjakou vrozenou vyvojovou

vadu (VVV)?

Tab. 5. — VVV u rodic¢a.

Absolutni ¢etnost Relativni cetnost
Zadna VVV u matky a otce 98%

1%

1%
100%

Zdroj: Vlastni

Graf 5. — VVV u rodicu.

VVV u rodiéu

W Zadnd VVV u matky a otce
B VVV u matky
VVV u otce

Zdroj: Vlastni
Komentar:

Analyzou dat bylo zjisté€no, ze 98 % rodi¢l nema zadnou VVV, 1 % matek mé vrozenou

vyvojovou vadu a 1% otcli ma vrozenou vyvojovou vadu.
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Polozka 6. Ma Vase dité néjakou VVV?

Tab. 6. — VVV u ditéte.

Absolutni ¢etnost

Relativni ¢etnost

0

0%

51

51%

Nemam déti

49

49%

Celkem

Zdroj: Vlastni

Graf 6. — VVV u ditéte.

100%

VVV u ditéte

H Ano
m NE

= Nemam déti

Zdroj: Vlastni

Komentar:

Z prizkumu bylo zjisténo ze, 51 % déti nema zadnou VVV a 49 % respondentek nema

déti. U zaddného ditéte nebyla zjisténa zadnd VV'V.
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Polozka 7. Absolvovala jste vySetieni na VVV u ditéte (OSCAR)?

Tab. 7. — Vysetieni OSCAR.

Absolutni ¢etnost | Relativni ¢etnost
94%

3%
Neznam toto vysetieni 3%
Celkem 100%

Zdroj: Vlastni

Graf 7. — VySetieni OSCAR.

Vysetreni OSCAR

M Ano
m NE

Neznam toto vysetreni

Zdroj: Viastni
Komentar:

Analyzou dat bylo zjisténo, ze 94 % respondentek podstoupilo toto vysetieni, 3 % Zen toto

vySetfeni nepodstoupilo a 3 % Zen toto vySetieni neznaji.



UTB ve Zliné, Fakulta humanitnich studii 50

Polozka 8. Pro¢ jste se rozhodla toto vySetieni neabsolvovat?

Tab. 8. — Odmitnuti vySetieni.

Absolutni ¢etnost | Relativni cetnost

IV\'/sIedek mé nezajima 67% I

Neodeslani gynekologem 33%
Celkem 100%

Zdroj: Vlastni

Graf 8. — Odmitnuti vySetfeni.

Odmitnuti vySetreni

B Vysledek mé nezajima

B Neodeslani gynekologem

Zdroj: Viastni
Komentar:

Z vysledku prizkumu vyplyva, Ze 67 % respondentek vysledek vySetfeni nezajima a 33 %

respondentek na toto vysetieni nebylo odeslano gynekologem.
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Polozka 9. Vite, jaké vySetFovaci metody jsou soucasti tohoto vySetreni?

Tab. 9. — Znalost vySetfovacich metod.

Absolutni ¢etnost | Relativni ¢etnost
46 46%
54 54%

100%

Zdroj: Vlastni

Graf 9. — Znalost vysetfovacich metod.

Znalost vySetrovacich metod

B Ano

H Ne

Zdroj: Vlastni
Komentar:

Z analyzy dat vyplynulo, ze 54 % respondentek nezna vySetfovaci metody a 46 % zen zna

tyto vySetfovaci metody.
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Polozka 10. Bylo Vam dostateCné vysvétleno probihajici vySetfeni

a k ¢emu slouzi?

Tab. 10. — Informovanost béhem vySetfeni.

Absolutni ¢etnost | Relativni ¢etnost
89 95%
5 5%
94 100%

Zdroj: Vlastni

Graf 10. — Informovanost béhem vysetieni.

Informovanost béhem vysSetreni

H Ano

B Ne

Zdroj: Viastni

Komentar:

Z pruzkumu je viditelné, ze 95 % respondentek bylo dostatecné pouceno a informovano

béhem probihajiciho vySetfeni a 5% respondentek s probihajicim vySetfenim nebyla fadné

srozumena.
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Polozka 11. Stalo se Vam v ramci tohoto vySetieni, Ze na Vas lékar

¢i porodni asistentka mluvili odborné a Vy jste jim nerozuméla?

Tab. 11. — Neporozuméni odbornikim.

Absolutni ¢etnost | Relativni ¢etnost
21 22%
73 78%
94 100%

Zdroj: Vlastni

Graf 11. — Neporozuméni odborniktim.

Neporozuméni odbornikiim

H Ano

B Ne

Zdroj: Viastni
Komentar:

Z prizkumu vyplyva, ze 22 % respondentek neporozuméla celému vykladu lékate

a porodni asistentky a 78 % respondentek porozumélo vykladu lékate a porodni asistentky.
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Polozka 12. Byla jste v priibéhu vySetifeni OSCAR spokojena s pristupem

lékare?

Tab. 12. — Pristup 1¢ékare.

Absolutni ¢etnost Relativni ¢etnost
91 97%
3 3%
94 100%

Zdroj: Vlastni

Graf 12. — Pristup 1ékare.

Pristup lékare

H Ano

B Ne

Zdroj: Vlastni

Komentar:

Z analyzy dat vyplynulo, Zze 97 % Zzen bylo spokojeno s ptistupem Iékaii a 3 % Zen

spokojena nebyla.
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Polozka 13. Byla jste spokojena s pristupem porodni asistentky béhem

tohoto vySetieni?

Tab. 13. — Pfistup porodni asistentky.

Absolutni ¢etnost | Relativni ¢etnost
92 98%
2 2%
94 100%

Zdroj: Vlastni

Graf 13. — Pristup porodni asistentky.

Pristup porodni asistentky

H Ano

B Ne

Zdroj: Vlastni
Komentatr:

Z vysledku prizkumu vyplyva, Ze 98 % respondentek bylo spokojeno s pfistupem PA
a 2 % spokojena nebyla.



UTB ve Zliné, Fakulta humanitnich studii

56

Polozka 14. Co Vam v prubéhu tohoto vySetieni nejvice vadilo?

Tab. 14. — Nespokojenost s vySetienim.

Absolutni ¢etnost

Relativni ¢etnost

IIDlouha cekaci doba

5

6%

Odborny slovni lékafe

3

3%

Komunikace lékare

3

3%

Nic

32

34%

Odpovéd neuvedena

50

53%

1

1%

Zdroj: Vlastni

94

Graf 14. — Nespokojenost s vySetfenim.

100%

Nespokojenost s vySetrenim

B Dlouhd ¢ekaci doba

B Odborny slovni |ékafe
B Komunikace |ékarte

B Nic

B Odpovéd neuvedena

H Jiné

Zdroj: Vlastni

Komentar:

Z analyzy dat vyplyva, ze 53 % respondentek k této poloZce neuvedlo zadnou odpovéd’,

34% respondentkdm nic v pribéhu vysetieni nevadilo, 6 % mélo problémy s cekaci dobou,

3 % zen vadil odborny slovnik Iékate, 3% respondentek vadila nemluvnost Iékafe a 1%

respondentek odpovédélo jiné a této klientce vadilo nedodrZeni intimity a nedostatek

soukromi.
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Polozka 15. Kde jste se dozvédéla o moZnosti tohoto vySetieni? (OSCAR)

Tab. 15. — Informovanost o vySetfeni.

Absolutni ¢etnost Relativni ¢etnost

I Gynekolog 88 78%
Letacek, brozurka 5 4%
Internet 7 6%
Kamardadka, rodina 13 12%
Televize 0%
Nezndm toto vysetieni 0%
0%

100%

Zdroj: Vlastni

Graf 15. — Informovanost o vysetieni.

Informovanost o vysSetreni

H Gynekolog

M Letacek, brozurka
M Internet

B Kamaradka, rodina
M Televize

m Nezndm toto vysetieni

Jiné

Zdroj: Viastni
Komentatr:

Z vysledkt prizkumu vyplyva, ze 78 % respondentek ziskalo informace od gynekologa,
12 % od kamaradek a rodinnych ptislusnikli, 6% z internetovych zdroji a 4 % z brozurek

a letacku.
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Polozka 16. Byly tyto informace pro Vas dostacujici?

Tab. 16. — Dostate¢na informovanost.

Absolutni ¢etnost

Relativni ¢etnost

89

95%

5

5%

94
Zdroj: Vlastni

100%

Graf 16. — Dostate¢na informovanost.

Dostatecna informovanost

B Ano

H Ne

Zdroj: Vlastni

Komentar:

Z analyzy dat vyplynulo, Ze pro 95 % respondentek byly tyto informace dostacujici

a pro 5% respondentek tyto informace dostacujici nebyly.
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Polozka 17. Setkala jste se nékdy s brozurkou k tomuto vySetieni?

Tab. 17. — Informacni brozurka.

Absolutni ¢etnost Relativni ¢etnost
61 65%
33 35%
94 100%

Zdroj: Vlastni

Graf 17. — Informacni brozurka.

Informacni brozurka

B Ano

H Ne

Zdroj: Viastni
Komentar:

Z pruzkumu vyplyva, ze 65 % respondentek se setkalo s brozurkou k tomuto vySetfeni

a 35 % Zen se s brozurkou nesetkalo.
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Polozka 18. Byla tato brozurka srozumitelna

v ni dostacujici?

Tab. 18. — Spokojenost s aktudlnimi broZzurkami.

Absolutni ¢etnost Relativni ¢etnost
60 98%
1 2%
61 100%

Zdroj: Vlastni

Graf 18. — Spokojenost s aktudlnimi brozurkami.

a

Spokojenost s aktudlnimi brozurkami

%

H Ano

B Ne

Zdroj: Viastni

Komentar:

informace

Z analyzy dat vyplyva, ze pro 98 % respondentek byla brozurka srozumitelna a informace

v ni dostacujici a pro 2 % Zen tato brozurka srozumitelnd nebyla a bylo v ni nedostatek

informaci.
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Polozka 19. Uvitala byste brozurku, ktera by zahrnovala veSkeré

informace o tomto vySetieni? (OSCAR)

Tab. 19. — Zajem o novou broZzurku.

Absolutni ¢etnost Relativni ¢etnost
65 69%
29 31%
94 100%

Zdroj: Vlastni

Graf 19. — Zajem o novou brozurku.

Zajem o novou brozurku

H Ano

B Ne

Zdroj: Viastni

Komentar:

Z prizkumu vyplyva, ze 69 % respondentek ma zajem o novou brozurku a 31 %

respondentek zajem nema.
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Polozka 20. Byla Vam pri pozitivhim vysledku vySetfeni doporucena

amniocentéza? (vySetieni plodové vody)

Tab. 20. — Amniocentéza.

Absolutni ¢etnost Relativni cetnost
9 10%
4 4%
Negativni vysledek 81 86%
Celkem 94 100%

Zdroj: Viastni

Graf 20. — Amniocentéza.

Amniocentéza

H Ano

B Ne
86%

Negativni vysledek

Zdroj: Vlastni
Komentai:

Z prizkumu vyplyva, Ze 86 % respondentek mélo negativni vysledky, 10 % Zendm byla

doporu¢ena amniocentéza a ve 4% Zenam nebyla amniocentéza doporucena.
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Polozka 21. Podstoupila jste toto vySetieni plodové vody?

Tab. 21. — Absolvovani amniocentézy.

Absolutni ¢etnost

Relativni ¢etnost

9

90%

1

10%

10
Zdroj: Vlastni

100%

Graf 21. — Absolvovani amniocentézy.

Absolvovani amniocentézy

B Ano

H Ne

Zdroj: Vlastni

Komentar:

Z analyzy dat vyplyvda, Ze 90 % respondentek toto vySetfeni podstoupilo a 10 % Zen

nepodstoupilo toto vySetfeni.
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Polozka 22. Byly zjiStény v ramci amniocentézy néjaké komplikace?

Tab. 22. — Komplikace v ramci amniocentézy.

Absolutni ¢etnost Relativni ¢etnost
0%

100%

100%

Zdroj: Vlastni

Graf 22. — Komplikace v rdmci amniocentézy.

Komplikace v ramci amniocentézy

B Ano

H Ne

Zdroj: Vlastni
Komentar:

Z prizkumu vyplyva, Ze ve 100 % se v ramci vySetieni plodové vody nezjistily zadné

komplikace a vSechny vysledky vysly negativné.
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Polozka 23. Pokud mate jeSté informace, které byste chtéla sdélit

a nebyla mozZnost odpovédi v dotazniku prosim, uved’te:
Komentaf:

Této moznosti vyuzily pouze Ctyii respondentky. Jedna respondentka se podélila
o informace o svém gynekologovi. Neni spokojena s jeho poskytovanim informaci
ve smyslu toho, ze odpovidd pouze na otdzky, kladené samotnou zenou. Vlastni
iniciativa gynekologa je velmi mald. Druha respondentka sdé¢lila informace tykajici
se amniocentézy. Byla rozhodnuta, i kdyz by méla pozitivni vysledku a lékaf
by ji doporucil amniocentézu, toto vySetfeni nepodstoupit na zdklad€ osobnich svédectvi
kamaradek a zndmych, kdy se i po pozitivnim vysledku vySetfeni narodily zdravé déti.
Tteti respondentka srovnavala podstoupend vySetfeni. Pfi prvni gravidit¢ podstoupila
screening na VVV plodu v Brné — Vevefi. V druhém téhotenstvi vySetfeni absolvovala
v KNTB Zlin. Zaznamenala velky rozdil mezi technickym vybavenim, ale hlavné
v komunikaci a ptistupu 1ékaii. Nakonec ¢tvrta respondentka vyuzila moznosti této otazky
k hodnoceni 1ékatii, kde si stézovala, ze , mdlo s vlastni iniciativy informuji a v celku

‘

i malo mluvi “.
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6 DISKUSE

6.1 Analyza dat
Z prizkumného Setieni vyplynuly tyto dilezité poznatky.

Prvni polozka se zabyvala vékem respondentek. Bylo zjisténo, ze 33 % respondentek bylo
ve veku 24 — 29 let, 32 % Zen bylo ve v€ku 30 — 34 let, 24% zaujimaji Zeny ve v€ku 35
a vice, 11 % respondentek bylo ve véku 19 — 23 let. Do vékové hranice pod 18 let
nespadala zaddna respondentka. Nejstar$i respondentkou byla zena ve véku 53 let.

Z vysledkill vyplyvé jasné patrna stoupajici vékova hranice primiparity.

V polozZce 2 , Vase nejvyssi dosazené vzdélani? “ byla nejpocetnéjsi kategorie s maturitnim
vzdélanim 42 %. V kategorii vysokoskolské vzdélani podet dosahoval 28 %. Zeny
s vys$im odbornym vzdélanim mély zastoupeni v grafu 7 %. Respondetek s vyuénim

listem bylo 22 % a jedna Zena méla zakladni vzdélani.

Ve treti poloZce, kterd se tykala poctu gravidit, se objevovalo nejvice primigravidit
(47 %). Druhou nejpocetnéjsi skupinou se staly Zeny té€hotné podruhé, které zaujimaly
31 %. 17 % dosahovaly respondentky, které byly teéhotné potieti. V prizkumu se takeé
objevilo 3% respondentek, které byly t€¢hotné poctvrté. 2% Zen, vyuzilo moznosti ,,jiné “,

kde uvedly, Ze jsou t€hotné popaté.

Ve &tvrté poloZce bylo zjiSténo, Ze nejcastéjSimi respondentkami byly primipary (49 %).
Priimérnd veékova hranice prvorodicek se pohybovala kolem 28 let, coZz opét potvrzuje
zvysujici se vékovou hranici pro prvni porod. Statisticky idedlni vék pro porod prvniho
ditéte je 22 let. Prvorodi¢ky ve vySSim v&ku maji 1 vySsi frekvenci téhotenskych
a porodnickych komplikaci (Roztocil a kol., 2001, s. 117). Zeny rodici podruhé byly
v zastoupeni 39%. 11% zahrnovalo skupinu Zen, které rodily nebo budou rodit potieti.

Objevila se tu 1 respondentka, ktera bude rodit, nebo rodila své paté dite.

Polozka 5 se dotazovala na vrozenou vyvojovou vadu tykajici se rodict. Z prizkumu
vyplyva, ze 98% rodi¢i netrpi zddnou vrozenou vyvojovou vadou. V jednom piipadé
se jednalo o vrozenou vyvojovou vadu otce — adaktylie (nevyvinuté prsty na pravé horni
konceting). V druhém piipadé se jednalo o vrozenou vyvojovou vadu matky — mala
mozaika, 45 X/46 X, MTHFR Heterozygot. Zena uvedla, Ze se jednid o vrozenou
vyvojovou vadu. MTHFR (mutace Methylentetrahydrofolatreduktiaza) neni vrozena
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vyvojova vada, jednd se o genetickou predispozici k trombofilii. U této zeny vysel

pozitivni vysledek v I. trimestru, vysledek AMC byl v§ak negativni.

V Sesté poloZce jsme se ptali na VVV u piedchoziho ditéte. Z analyzy dat vyplynulo,
ze zadné s predchozich déti matek nemd VVV. Takto odpovédélo 51 % respondentek.

Zbylych 49 % respondentek bylo v o¢ekavani prvniho potomka.

V poloZce 7, ktera se tykala absolvovani vySetfeni na VVV plodu, bylo zjisténo,
ze az 94 % respondentek absolvovalo vySetteni na VVV plodu. Vysetieni byla provedena
na Poliklinice ve Zling (Predico), v KNTB Zlin (OSCAR) a v Brn¢ — Veveii. Ve 3 % nam
respondentky odpovédély, ze toto vysetieni neznaji. V dalSich 3 % nadm Zeny odpovédély,
zZe toto vySetfeni neabsolvovaly. Piekvapivé bylo zjisténo, Ze jedna respondentka vySetieni

neabsolvovala z divodu neinformovanosti svym gynekologem.

Na polozku 8 ,,Proc jste se rozhodla toto vySetieni neabsolvovat?* odpovédély 3%
respondentek, jak vyplyva sptedchozi polozky. Dvé zZeny uvedly, ze nebylo
pro n¢ dilezité znat vysledek. Jedna piimo uvedla: “ Vysledek by mé jen zbytecné rozrusil.
Vysetieni na VVV nemd pro mé vyznam. Kazdy pocaty lidsky Zivot ma prdavo na ochranu “.

Posledni klientka uvedla pro nas velmi necekany divod a to, Ze ji na vysetieni gynekolog

neposlal.

V polozce 9, jsme zjistili, ze pouze 46 % zen znd zékladni vySetfovaci metody
pii vySetteni VVV plodu. K tomu abychom tyto Zeny oznacili, Ze znaji soucasti vySetient,
stacila odpovéd’ ,, odber krve a ultrazvuk®. 54 % respondentek neznalo ani zékladni
vySetiovaci metody. I kdyZ ne¢kolik z nich uvedlo ,,ano*, nedokazali popsat, jaké vySetfeni
se provadi, proto jsme je zafadili mezi skupinku, kterd tyto vySetfeni neznaji. Je velmi
dalezité zminit, ze zeny jsou spiSe informovany, k cemu vySetfeni slouzi, ale prabéh
vySetfeni uz neni klientkdm znamy. Vysledek z této polozky povazujeme za velmi
dilezity.

Dals§im vysledkem, ktery bychom chtéli zminit, se tykal polozky 10 a 11. Tyto polozky
se zajimaly o informovanost zen, béhem vysetfeni a odbornym slovnikem Iékate ¢i porodni
asistentky. Zeny v 95 % byly spokojeny s probihajicim vysetienim a zaroveii podavanim
informaci od 1ékafe. V 78 % se Zeny nesetkaly s odbornym vyjadifovanim Iékate a porodni
asistentky. 22 % respondentek se setkalo s odbornym slovnikem Iékafe a porodni

asistentky a tim neporozuméli celému vykladu.
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V poloZzce 12 a 13, ktera se tykala spokojenosti respondentek s ptistupem Iékara
a porodnich asistentek, bylo zjisténo, ze 98 % respondentek bylo spokojeno s chovanim

a pristupem porodnich asistentek a v 97 % byly Zeny spokojeny s piistupem lékara.

Na polozku 14 , Co Vam v pribehu tohoto vysetieni nejvice vadilo?“ respondentky
odpovidaly riizné. Na tuto otdzku odpovédélo 6 % respondentek, ze jim vadila dlouha
¢ekaci doba. 3 % Zen velmi vadil odborny slovnik lékate. 1 % respondentek si ztézovalo
na intimitu a soukromi. VSechny piedesle zminujici respondentky absolvovaly vySetifeni
v KNTB Zlin. 3 % respondentek mélo problém s komunikaci 1ékate. V diivodech uvedly,
ze m¢l na né¢ malo ¢asu a tak jak by potiebovaly, se jim 1ékai nevénoval z diivodu plné
cekarny. 34% respondentek uvedlo, ze jim nevadilo nic a 53 % zen se k této polozce
nevyjadfilo.

Polozka 15 se zabyva, kde Zeny ziskaly informace o vySetfeni na VVV plodu. Je nutné
zminit, ze respondentky v 78 % jsou nejvice informovany o vySetfeni na VVV plodu
od svého gynekologa, coz povazujeme za nejlepsi volbu z diivodu pravdivych informaci.
Ovsem ne vSechny Zeny jsou takto informovany a nékteré ne zcela spokojeny s podanim
informaci od svého gynekologa. 12 % respondentek ziskalo informace od svych
kamaradek a znamych. 6 % zen vyhledavalo informace na internetu, coZ nepovazujeme

za nejlepsi volbu a 4 % respondentek bylo informovano pomoci eduka¢niho materialu.

V 16. poloZce se zabyvame spokojenosti s podanim a obsahem sdélenych informaci
k vySetteni. Az 95 % respondentek bylo spokojeno s poddnim a obsahem informaci
k vySetteni. Pouze 5 % Zen spokojeno nebylo a informace, které ziskaly od svého
gynekologa pro n€ nebyly dostacujici. Jedna Zen uvedla: ,,Neuplné odpovédi na mé dotazy,
nedozvédela jsem se konkrétni informace* a druha: ,, Mdlo informaci ze strany lékare, vSe

¢

Jjsem si zjistovala samostudiem “.

Polozky 17, 18 a 19 se zabyvaly brozurkami. Pouze 65 % respondentek se setkalo
s brozurkou k vySetifeni na VVV plodu a je velmi udivujici, ze zeny se s timto informac¢nim
zdrojem setkaly v mnoha piipadech az v ¢ekarné v den vySetfeni, coz povazujeme
naprosto za bezpfedmétné. Zena v tuto chvili nema moznost vstiebat veskeré informace
a nema je s kym prokonzultovat. 35 % Zen se s brozurkou setkalo. 98% Zen, které
se setkaly s brozurkou k vySetfeni, bylo spokojeno s obsahem informaci, které byly

v edukacnim materidlu uvedeny. 69 % respondentek mélo zajem o novy edukacni material.
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Z vysledkti vyplyvé, Ze souCasny stav informacnich letdkd je obsahové v poiadku,

ale jsou nevhodné umistény.

Polozky 20 a 21, zaméfené na vysledky vySetfeni a podstoupeni vySetfeni plodové vody,
nam piinesly zjiSténi, Ze v 86 % byl vysledek negativni, tudiz jim amniocentéza
doporucena nebyla, ale presto jedna respondentka uvedla, ze vySetfeni plodové vody
podstoupila, 1 kdyz vysledky vySetfeni byly negativni. Podstoupend AMC vysla negativng.
Tato Zena AMC absolvovala z vlastniho ptesvéd€eni. 10 % respondentek, coz odpovida
deviti zenam, uvedlo, ze vysledky vySetfeni byly pozitivni a témto Zendm byla doporucena
amniocentéza. 4 % respondentek z vyse uvedené¢ho poctu, uvedla, Ze jim amniocentéza

pfi pozitivnim vysledku doporucena nebyla.

V poloZce 22, ktera se zajimala o vysledky amniocentézy, 90 % respondentek dalo na radu
I¢kaii a podrobily se amniocentéze. OvSem jedna respondentka nedbala radam Iékate

a vysetieni nepodstoupila. Dale z vysledkt vyplyva, ze vysledky po AMC byly negativni.

23 polozka slouzila pro volné vyjadieni respondentek, kterého nékteré respondetky
vyuzily a uvedly vlastni pocity s vySetfeni, spokojenost ¢i nespokojenost s 1ékafem ¢i svym

gynekologem a vlastni ndzory, které jsou popsany vyse.

6.2 Porovnani vysledki s jinymi vyzkumy

Nékteré¢ vysledky, zjisténé naSim prlizkumem, jsme porovnali s jinymi autory, ktefi

se ve svych pracich a vyzkumech zabyvali stejnym nebo podobnym tématem.

V nasem prizkumu bylo zjisténo, ze v€kova hranice prvniho porodu stoupd. Primérna
vékova hranice se pohybovala kolem 28 let. Mackova, 2009 ve svém pruzkumu uvadi,
ze veék rodicek stoupd. V jejim vyzkumu byla nejpocetnéjsi skupina respondentek (45 %)

ve veku 26 — 30 let. Autorka ve své praci uvadi velmi podobné vysledky.

V nasem prizkumu jsme zjistili, Zze 22 % respondentek neporozumélo vykladu lékare
¢1 porodni asistentky pro odbornost vykladan¢ho textu a 78 % respondentek slovniku
lIékafe ¢i porodni asistentky porozumélo. Autorka Mackova, 2009 uvadi, ze 51, 25 %
respondentek v jejim prizkumu porozumélo vykladu lékare, 38,75 % porozumélo pouze
nekdy a 10 % respondentkdm se stavalo Casto, Ze jejich 1ékat mél odborny slovnik.
Je nutné dodat, Ze autorka pracovala s 80 respondentkami, coz odpovida 100 %. Vysledky

prizkumu autorky Mackové se podobaji nasim vysledkim.
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Z naseho prizkumu dale vyplynulo, Ze Zeny jsou o vySetfeni na VVV plodu nejcastéji
informovéany svym gynekologem (78%). S jeho obsahem a zptisobem podanim informaci
jsou spokojeny az v 95 %. Vysledky vyzkumného Setfeni autorky Vajdové, 2007 uvadi
podobné zavéry. Z jejiho prizkumu vyplyva, Ze nejcastéji a to v 46,33 % byly zeny
informovany svym gynekologem, 17,89 % respondentek bylo informovano porodni
asistentkou, 12,63 % zZen ziskalo informace od své kamaradky, 13,68 % pouzilo k hledani
informaci literaturu a 9,47 % respondentek hledalo informace na internetu, coz potvrzuje
1 na$ vysledek prizkumu. Autorka pracovala s 95 respondentkami., coz odpovida 100 %.
Z vysledkt prizkumu dale vyplynulo, ze az 95 % respondentek je spokojeno s podanim
a obsahem sdé¢lenych informaci k vysetieni, jen 5% respondentek povazovalo informace
za nedostacujici. Z prizkumu autorky Vajdové, 2007 vyplyva, Ze az 32,64 %
respondentkdm byly podany neuplné informace, 13, 68 % povazovalo informace
za Castecné, 9, 57% za minimalni, 2,10 % nedostatecné a 25, 26 tak dostacujici. Pouze
16,85 % respondentek bylo plné spokojeno s danymi informacemi. Autorka pracovala s 95
respondentkami, coZz odpovida 100 %. Je nutné podotknout, ze autorce Vajdové vysly
velmi rozdilné vysledky s nasim prizkumem. Mtzeme piedpokladat, ze informovanost Zen

o vySetfenich v téhotenstvi, se zlepsila.

Z dalsich zavéri predkladané bakalafské prace vyplynulo, ze u vSech Zen, které
se rozhodly podstoupit vysetieni plodové vody, na zakladé piredchoziho pozitivniho Triple
testu, nebyla zjiSténa Zadna dalsi pozitivita. VeSkeré vysledky AMC byly negativni, tudiz
zeny byly zbytecné vystaveny rizikim souvisejicim s timto vySetfeni (viz nize). Musime
vSak upozornit, ze se jednalo pouze o 9 respondentek z naSeho prizkumného vzorku,
nebot’ u zbylych respondentek byly vysledky negativni. V nékterych piipadech mohou byt
vySetfeni krve faleSné pozitivni a provedenou amniocentézou mohou vzniknout rtizné
komplikace, mezi které patii potrat nebo pred¢asny porod. Emanuela Medda a kol., 2003
provadéla vyzkum, ktery se trval od roku 1994 — 1997 v 16 Evropskych zemich. Tento
vyzkum se zameétoval na pfiCiny predCasnych porodu. Jako dulezity vysledek bychom
uvedli, Ze amniocentéza ve II. trimestru téhotenstvi Uizce souvisi s rizikem pfed¢asného

porodu.
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7 DOPORUCENI PRO PRAXI

Z vysledki vyplyvajicich z tohoto prizkumného Setfenim bychom doporucili zlepsit
komunikaci 1€ékafi. Domnivame se, Ze odborny slovnik a mala komunikace lékaie muize
zenu velmi znepokojit a proto bychom doporucili, aby si odbornici vymezili pro jednu
klientku vice Casu a tim i vétsi prodleni mezi klientkami, aby bylo vice prostoru
na ujasnéni danych informaci, které ziskaly a moznosti dotazii. Takto bychom se mohli

vyvarovat nékterym dalSim problémim.

Z vysledki, které se zabyvaly amniocentézou, dle vyzkumu, ktery provadéla autorka
Emanuela Medda vyplynulo, Ze amniocentéza uzce souvisi s pfed¢asnym porodem.
Je nutné podotknout, Ze amniocentéza je stale rozSifend vySetfovaci metoda v oboru
prenatalni diagnostiky. Na zdklad¢ ziskanych poznatkii bychom déle doporucili zahajit
dalsi vyzkumy, které by se tykaly nutnosti provedeni amniocentézy v porovnani s riziky,
které toto vysSetieni pfinasi, popiipadeé zlepSeni provadéné techniky k snizeni rizikovych

faktora.

Z vysledkt déale vyplynula mal4 informovanost zen o vySetfeni, proto byl vytvofen novy
eduka¢ni material, ktery je uveden v ptfiloze €. 5. Myslime si, Ze k tomuto vySetieni
je kdispozici nedostatek informacnich materidlti, byt s kvalitnim obsahem, ale jsou
umistény na nevhodnych mistech a k t€hotnym Zendm se tak dostavaji ptili§ pozdé€. Tyto
letacky by mély byt dostupné nejenom téhotnym Zzendm, ale i studentkdm a Siroké
vetejnosti. Letdky bychom umistili do ordinaci gynekologli, praktickych 1ékait

1 do Iékaren a pojiStoven.
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ZAVER
Cilem nasi bakalarské prace bylo zjistit moznost informovanosti Zen o vySetieni VVV

plodu a samotna informovanost respondentek o tomto vysetieni a dle zdjmu respondentek

vytvotit komplexni edukacni material (Ptiloha 3) k tomuto vySetieni.

Prvnim cilem tohoto prizkumného Setieni bylo zjistit znalost a informovanost

respondentek o prenatalni diagnostice.

Tento cil byl zkoumén v polozkach 9, 15 a 16. Pouze 46 % respondentek zna soucasti
vySetfeni na vrozené vyvojové vady. 54 % dotazovanych zen neznalo ani zakladni
vySetfovaci metody. Mezi zakladni vySetfovaci metody ndm stacilo, aby respondentka
odpovédéla ,,odbér krve a ultrazvuk®. Az 78 % respondentek k vySetteni VVV
plodu dostalo nejvice informaci od svého gynekologa. Ve 4 % ziskavaly Zeny informace
z letakli a brozurek. 12 % respondentek na misto svych informatorti uvedly své rodinné
prislusniky a kamaradky. Internet mél zastoupeni v 6 %. Z prizkumu vyplynulo,
ze pro 95 % respondentek byly poddvané informace dostacujici a pro 5 % respondentek

tyto informace dostacujici nebyly.
Cil 1 — spInén.

Druhym cilem tohoto prizkumného Setfeni bylo zjistit spokojenost Zen s pristupem

lékaita a porodnich asistentek v oboru prenatalni diagnostiky.

Druhym cilem se zabyvaly polozky 10, 11, 12 a 13. Bylo zjisténo, Ze az 95 %
respondentek bylo spokojeno s podavanim informaci béhem vySetieni. 5 % respondentek
nebyla dostatecné informovéna. Az ve 21 % respondentky neporozumély celému vykladu
lékatfe a porodni asistentky. Lékafi a porodni asistentky v tomto oboru, by mély byt
schopni vysvétlit Zenam dané informace tak, aby jim co nejlépe porozumély. Myslime si,
ze pravé pifi tomto vySetfeni je velmi dulezité, aby Zena porozuméla vSemu,
co ji bude feceno. 73 % respondentek porozumélo vykladu Iékate a porodni asistentky.
Neni to malo, ale ne mnoho. V 97 % byly Zeny spokojené s piistupem lékaiti a 98 %

respondentek bylo spokojeno s piistupem porodnich asistentek.

Cil 2 — spInén.
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Tretim cilem tohoto prizkumného Setfeni bylo na prani respondentek vytvorit

edukacni material v tomuto vySetieni.

Ke splnéni tohoto cilu slouzily polozky 17 a 19. Jen 65 % respondentek se setkalo
s brozurkou k tomuto vySetfeni. Zbylych 35 % Zzen nepfiSlo do kontaktu s Zadnou
brozurkou. Ty zeny, které se setkaly sbrozurkou, také uvedly kde a vétSina
respondentek uvedla u svého gynekologa. Piekvapivé vSak asi 17 klientek uvedlo,
ze se s letdCkem ¢i brozurkou setkaly az v ¢ekarné, kde mély podstoupit toto vySetieni.
Myslime si, Ze je naprosto zbyte¢né davat Zendm brozurky k vySetfeni na VVV plodu,
kdyz pravé na toto vySetieni Cekaji. Tyto informace nedokédzou vstiebat, popiipade
je s nékym probrat. Jedna zena uvedla, ze brozurku dostala, az na jeji vyslovné pozadani

u svého gynekologa. O novou brozurku mélo zajem az 69 % respondentek.
Cil 3 — splnén.

Informace ziskané timto vyzkumnym Setfenim mohou byt pfinosem nejenom pro porodni
asistentky, ale také pro lékafe — specidln¢ gynekology specializujici se na prenatalni
diagnostiku, téhotné Zeny, Sirokou vefejnost a studenty v lékaiskych i1 nelékatskych
oborech. Prenatalni diagnostiku provadi v CR pouze lékafi, proto by jejich piistup
za spolupraci porodni asistentky mél byt co nejvhodnéjsi. Komunikace 1ékate 1 porodni
asistentky v této oblasti, je velmi dilezitd a co nejméné nebo vibec by se mélo stavat,
ze Zena neporozumi vykladu nebo neni spokojené s probihajicim vySetfenim. Povédomi
o metodach prenatdlni diagnostiky by méla mit kazdd porodni asistentka. I porodni
asistentky plnici svou praci v ambulancich gynekologli, mohou Zenu informovat
0 moznosti vySetfeni. Porodni asistentky by mély byt schopny zodpovédét dotazy, které

se tykaji prenatalni diagnostiky a v této oblasti by mély umét poradit.

Zena, kterd je v ocekévani potomka ma strach, starosti, stres, ale je i nesmirn¢ $t'astnd,
proto lékaf ¢i porodni asistentka by méli eliminovat strach, starosti a stres Zeny a jeji radost

co nejvice podpofit.
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SEZNAM POUZITYCH SYMBOLU A ZKRATEK

VvV
uz
CR
CNS
CTG/KTG
KS
KO
FOT
TA
AMC
CVS
COA
TGA
uE;
AFP
SP,;
HLHS
hCG
DNA
NT
RTG
3D
2D

AVSD

Vrozena vyvojova vada.

Ultrazvuk.

Ceska republika.

Centralni nervova soustava.

Cardiotokograf, Kardiotokograf

Krevni skupina.

Krevni obraz.

Fallotova tetralogie.

Tricuspid Atresia, Atrézie trikuspidalni chlopné.
Amniocentesis, amniocentéza.

Chorionic Villus sampling, Biopsie choria.

Koarktace aorty.

Transposition of the Great Arteries, Transpozice velkych arterii.
Nekonjugovany estriol.

Alfa — fetoprotein.

Schwangerschafts Protein.

Hypoplastic left heart syndrome, Syndrom hypoplazie levého srdce.
Human chorionic gonadotropin, lidsky choriovy gonadotropin.
Deoxyribonucleic acid, Deoxyribonukleova kyselina.

Nuchal Translucency, §ijové projasnéni.

Rentgenové vysetieni.

3 — Dimensional, Trojrozmérné zobrazeni.

2 — Dimensionalm Dvojrozmérné zobrazeni.

Antrioventricular Septal Defect, Defekt atrioventrikularniho septa.
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AV Atrioventricular, Atrioventrikularni.
AS Aortic Stenosis, Aortalni stendza.
LV Left Ventricle, Leva komora.

DORV Double Outlet Right Ventricle, Dvojvytokova prava komora.

IUGR Intra-Uterine Growth Retardation, Intrauterinni ristova retardace.
HC Head circumference, obvod hlavy.

TCD Trans-Cerebellar Diameter, Rozmér mozecku.

FL Femur lenght, délka stehenni kosti.

AC Abdominal Circumference, Obvod bficha plodu.

BPD Biparietal diameter, biparietalni prameér.

VP Voda plodova.

FSH Folikulostimula¢ni hormon.

CM Cisterna Magna.

Va Ventricle Anterior, Rozmér pfedniho rohu postrannich komor.

PAPP-A Pregnancy — associated plasma protein A, T¢hotensky plazmaticky protein A.
UZIS CR  Ustav zdravotnickych informaci a statistiky Ceské republiky.

NZIS 0150 Statisticky listek ditéte s vrozenou vyvojovou vadou.

OSCAR One stop clinic for assessment of risk.

\'AY% Vrozené vady.

RNA Ribonucleic acid, Ribonukleova kyselina.

KNTB Krajska nemocnice Toméase Bati.

TCV Tricuspid Valve, Trojcipa chlopen.

DV Ductus Venosus, Vendzni duktus.

FMF Fronto-Maxillary Facial angle, Fronromaxilarni obli¢ejovy thel.
VSD Ventricle Septum Defect, Defekt komorového septa.

MTHFR Methylentetrahydrofolatreduktaza.
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QF-PCR Quantitative Fluorescent Polymerase Chain Reaction, PCR v redlném case.
NB Nasal Bone, Nosni kost.

TORCH Toxoplasmosis, Other infections, Rubella, Cytomegalovirus, Herpes simplex

virus,


http://en.wikipedia.org/wiki/Toxoplasmosis
http://en.wikipedia.org/wiki/Rubella
http://en.wikipedia.org/wiki/Cytomegalovirus
http://en.wikipedia.org/wiki/Herpes_simplex_virus
http://en.wikipedia.org/wiki/Herpes_simplex_virus
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SEZNAM OBRAZKU

Obr. 1. Embryo 5 tydni, 6.mm (Nilsson, 1987, S.88). c.ccuuueeeueeeeieeeiieeeieeeeee e 21
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PRILOHA P II: DOTAZNIK
Vazena maminko,

jmenuji se Petra Siskova a poslednim rokem studuji na Univerzité Tomase Bati ve Zling,
obor Porodni asistentka. Dovoluji si Vas poprosit o vyplnéni tohoto dotazniku, jehoz
otazky se tykaji Prenatdlni diagnostiky, informovanosti o této problematice a pfistupu
zdravotnikii v tomto oboru. Tento dotaznik je anonymni a dobrovolny. Vase odpovédi
budou zpracovany v mé bakalarské praci, jejiz téma je: ,,Moderni detekce genetickych

vad plodu“. Prosim oznacte jen jednu odpoveéd’, pokud neni uvedeno jinak.

De¢kuji za Vas ¢as s vyplnénim tohoto dotazniku. Petra Scihoud

1. Kolikje Vam let? .........

2. Vase nejvyssi dosazené vzdeélani?
o Zakladni
o Stfedni bez maturity
o Stiedni s maturitou
o Vyssi odborné (Dis)
o Vysokoskolské (Bc., Mgr., Ing.)

3. Po kolikaté jste t¢hotna?

o Poprvé

o Podruhé

o Potteti

o Poctvrté

o Jiné (Prosim doplnte) ........

4. Po kolikaté budete rodit?

o Poprvé

o Podruh¢

o Potfeti

o Poctvrté

o Jiné (Prosim doplnite)........

5. Mate vy nebo otec vaSeho ditéte néjakou vrozenou vyvojovou vadu (VVV)?
o Zadna VVV u matky a otce
0 VVV umatky (Prosim uvedte.) ... ..........ccoee e e veseeecn e ee e v e e
O VVV U OtCe (ProsSim uvedte:) ... ... cevevreees e et it vee ae et e e aen e,

6. Ma vase dité n¢jakou VVV?
O ANO (Prosim uvedte:) ... ... ....ccccoueeueieeice s vt ee et e e e
o NE
o NEMAM DETI



10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

Absolvovala jste vysetfeni na VVV u ditéte (OSCAR) ?
o ANO
o NE
o NEZNAM TOTO VYSETRENT{

Pro¢ jste se rozhodla toto vySetfeni neabsolvovat? (Odpovezte prosim, je pokud jste

v 7. otdzce odpovedela NE) ... ... ....cc.coeeieioecercercencs e e s e e e e v

Vite, jaké vysetiovaci metody jsou soucasti tohoto vySetieni?
O ANO (Prosim uvedrte)............ .o oeeeeeeeseee e e e e e et et et et e e
o NE

Bylo Vam dostatecné vysvétleno probihajici vysetfeni a k ¢emu slouzi?
o ANO
o NE

Stalo se Vam v ramci tohoto vySetieni, Ze na Vas Iékat ¢i porodni asistentka mluvili

odborné a vy jste jim nerozuméla?
o ANO
o NE

Byla jste v priibéhu vysetieni OSCAR spokojena s pfistupem lékare?
o ANO
o NE

Byla jste spokojena s pfistupem porodni asistentky béhem tohoto vysetteni?
o ANO
o NE

Co Vam v prubéhu tohoto vySetieni nejvice vadilo?
Odpo-

Kde jste se dozvédéla o moznosti tohoto vySetieni? (OSCAR)
o Gynekolog

Letacek, brozurka

Internet

Kamaradka, rodina

Televize

O O O 0 O O

Byly tyto informace pro Vas dostacujici?
o ANO
0 NE (Co Vam chybelo?)..............cccoveecuvieiiiiiiiiiieeeiie e

Setkala jste se nékdy s brozurkou k tomuto vysetfeni?
O ANO (KAE2)......ceeiiiiiiiiiiiieiiiet sttt
o NE

Byla tato brozurka srozumitelna a informace v ni dostacujici? (Vyplite pouze, pokud jste

v 17. otazce odpovedela ANO)



19.

20.

21.

22.

23.

o ANO

0 NE (Co Vam chybelo?)..........cccoceeooiiiiiiiiieiiie et
Uvitala byste brozurku, kterd by zahrnovala veskeré informace o tomto vySetfeni?
(OSCAR)

o ANO

o NE
Byla Vam pfi pozitivnim vysledku vySetfeni doporuc¢ena Amniocentéza? (vySetieni
plodové vody)

o ANO

o NE

o NEGATIVNI VYSLEDEK

Podstoupila jste toto vySetteni plodové vody? (Vypliite pouze, pokud jste ve 20. otdazce
odpovédela ANO)

o ANO

o NE

Byly zjistény v ramci Amniocentézy né&jaké komplikace? (Vypliite pouze, pokud jste
ve 21. otazce ANO)

O ANO (ProSim UVETe) ... ... ... .cccee v s aee e et vt ee e et vt ee e een s ve e 2en ee es v

o NE

Pokud mate jesté informace, které byste chtéla sd¢lit a nebyla moznost odpovédi
v dotazniku, prosim uved’-
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