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Uvod

V CR v soucasné dobé zakon fadi téhotenstvi mezi nemoci nebo stavy ohrozujici zdravi, nebot
péce o téhotnou je péci dispenzarni nikoli preventivni. Tento postoj se automaticky promita
1 do mnozstvivySetfeni, pristupu k nim a ceny péce béhem téhotenstvi.

Prenatdlni diagnostika (vySetfovaniv téhotenstvi) se mimo jiné zabyva i zjistovanim vro-
zenych vad ditéte tzv. screeningovym vySetfenim, které slouzi k vyhledani osob s vyznam-
nym rizikem urcité choroby, v piipadé téhotenstvi se jedna o vrozené vyvojové vady.

Na rozdil od jinych statd, vice ¢i méné vyspélych, je geneticky screening v CR provadén
plosné, ¢asto bez souhlasu, ba dokonce védomi, Zeny. Téhotnd Zena je tak postavena tvari
v tvar tézkému rozhodovani co dal.

V EU je bézné, Ze se geneticky screening provadi pouze v odivodnénych pripadech (napt.
vyskytuje-li se v rodiné vrozend vada). Pokud si Zena sama pieje, aby ji byl screening prove-
den, musisi ho obvykle zaplatit. Tato skutec¢nost vychaziz rozdilné filozofie pohledu na tého-
tenstvi. Téhotenstvineni choroba, ale jen ,jiny” fyziologicky (normalni) stav v zivoté Zeny.

Mnohé studie ukazuji, Ze pokud je dité postizeno vrozenou vadou, je pro psychiku Zeny
lepsi, porodi-li takové dité, i kdyz jsou jeho vady neslucitelné se Zivotem a ono tfeba nékolik
hodin po porodu zemfe. Poskytnuti Sance a moznosti distojného rozlouceni pomdha zZené
1épe se vyrovnat s nelehkou situaci. V opa¢ném pfipadé se velmi casto Zena dostava do stfetu
s ,postinterrupéni depresi” z pocitu, Ze zabila a s timto pocitem vétsinou Zije aZ do konce
zZivota.

Pokud uvazujeme o genetickém screeningu, ptame se:
- mame pravo rozhodovat za téhotné Zeny?

- pieji si téhotné Zeny plosné genetické screeningy?
- co nam vysetfeni prozradi?

- je spolehlivé?

Prenatalni diagnostika

Jak jiz bylo feceno vySe, prenatalni diagnostika se mimo jiné zabyva i zjistovanim vrozenych
vad ditéte, tzv. screeningovym vySetfenim. Vrozené vady provazeji 3 - 5% vsSech diagnos-
tikovanych téhotenstvi. Cilem primarniho screeningu je identifikace téhotenstvi s vysSsim
rizikem vrozené vady.

Lékaisky screening slouzi k vyhledani osob s vyznamnym rizikem urcité choroby pred kli-
nickou manifestaci (projeveni priznakt). Pozitivni vysledek screeningového vySetieni jed-
noduchou, dostupnou a levnou screeningovou metodou zahajuje sérii specifickych a naroc-
néjsich diagnostickych vySetieni nebo preventivnich opatfeni.
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@ Pied zahajenim screeningového programu by mély byt posouzeno, zda:
- je screenovana choroba jasné definovana

GENDER - ma vyznamnou incidenci

STUDIES - Casnd diagnéza nebo preventivni rezim pozitivné ovliviuji prognézu

- maji parametry screeningu vysokou senzitivitu a specificitu

- jsou naklady na screening nizs$i nez ndklady na léc¢eni choroby v dané populaci

- je test jednoduchy a snadno proveditelny

- neni test spojen s nepfijemnymi pocity ¢i bolesti

- je bez vedlejsich negativnich vliva

Podminky pro provadéni prenatalniho screeningu
- souhlas téhotné

- odbér v pfesné (ultrazvukové) zjisténé délce gravidity

- idaje o hmotnosti téhotné

- idaje o cetnosti téhotenstvi

Nyni se podivejme na jednotlivé okolnosti a podminky podrobnéji.Je screenovana choroba
jasné definovana a ma vyznamnou incidenci'?

Prenatalnim screeningem zjistujeme predevsim riziko
- defektl neuralni trubice (NTD) a stény bfisni (AWD)

- chromozomalnich aberaci

- komplikaci ve III. trimestru

Defekty neuralni trubice (NTD) a stény bfisni (AWD)

Neurdlni trubice vznikad ve 4. tydnu téhotenstvi. Poruchy uzavéru neuralni trubice jsou
spojeny s poruchami prilehlého skeletu a patii k nejcastéjsim vrozenym morfologickym
vadam s incidenci 0,3 - 3%eo.

Polovinu NTD tvoii anencefalie, kdy je z lebky postizeného plodu vytvoiena pouze
oblic¢ejova c¢ast. Druhou polovinu NTD tvoii porucha uzavéru pateiniho kanalu. Jde
o poruchu, pri niz ¢ast neuralni trubice neni uzaviena a plosné zeje. Defekt neuralni
trubice vznikd nejcastéji v bederni oblasti a maze byt kryt kazi.

Anencefalie je vada neslucitelnd s zivotem, zatimco v ptipadé poruchy uzavéru patef-
niho kanalu zalezinatypualokalizaci defektu. Asi85% postizenych ma otevieny defekt.
Vétsina (80%) postizenych, kte¥i pfeziji, maji vyznamné neurogenni postizeni (paraple-
gie, inkontinence) a 20% je postizZeno i mentdlné.

Screeningovym markerem (ukazatelem) pro defekty kozniho krytije alfafetoprotein
v krevnim séru matky (AFP). Obecné plati, Ze riziko postiZeni stoupd s rostouci hod-
notou AFP.

Piiotevienych defektech neurdlni trubice dochédzitaké k vyznamnému zvyseni AFP
v plodové vodé, avSak souvislost byla prokdzana i u jinych vrozenych vyvojovych vad
a porodnickych komplikaci.

ZvySenou hodnotu AFP nalézame priblizné u 2 - 4% vysledkl biochemického scree-
ningu ve II. trimestru.

AFP se pouziva jako screeningovy test NTD mezi 16. - 19. tydnem gravidity od roku
1977. Pti samotném vySetfeni AFP je mozno detekovat ptes 70% otevienych NTD a spolu
s ultrazvukem je senzitivita azZ 90%.
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1/ Nemocnost, demograficky ukazatel poctu novych onemocnéni k poctu obyvatel.




Chromozomalni aberace

- trisomie chromozomu €. 21 - Downtv syndrom

- trisomie chromozomi ¢. 13 a 18 - Pataudv syndrom (vyskyt 1:5000 novorozenci)
a Edwardstv syndrom (vyskyt 1:3500 novorozenct)

- aberace pohlavnich chromozomi, nejcastéji XXY nebo X0 (Klinefeltertiv syndrom a syn-
drom Turneroveé)

- méné obvyklé nalezy

Downdv syndrom (DS), dfive oznac¢ovany jako mongolismus, je nejcastéjsi chromozomal-
ni aberaci. Oznaceni ziskal po anglickém lékati Langdonu Downovi, ktery jej na zakla-
dé spolecnych znakt vrozené mentalni retardace popsal v roce 1866. Vlastni pficina DS
- ztrojeni chromosomu 21, je zndma od roku 1959. PostiZeni se ¢asto poji s dal§imivroze-
nymivadami (srdce, zazivaci Gstroji). Lidé s DS se dnes dozivaji cca 60 let véku.

Vice nez polovinu patologickych ndlezl p¥i invazivni prenatalni diagnostice (amnio-
centéze - AMC) z indikace vyssiho véku matky (vék 35 let v dobé porodu) tvori trisomie
chromozomu €. 21 - Downiiv syndrom (DS). Dalsich asi 15% patologickych nalezd tvori
skryté numerické aberace (odchylka v poctu), napt. trisomie chromozomd ¢. 13, Patautiv
¢. 18 - Edwardstv syndrom. Ve 25% jsou diagnostikovany aberace pohlavnich chromozo-
mu, nejcastéji XXY (Klinefeltertiv syndrom) a X0 (syndrom Turnerové). Asi 10% piipada
na méné obvyklé nalezy.

Vék téhotné nad 35 let v dobé porodu je platnym indikac¢nim kritériem AMC nebo ale-
spon indikaci ke genetické konzultaci. Riziko porodu ditéte s DS 35 leté matky je 1:380,
riziko ostatni populace je asi 1:800. Se zvysujicim se vékem toto riziko stoupda. Hranice
1:100 dosahne riziko DS asi ve véku 40 let matky. Rodi¢ky ve véku nad 35 let tvoiiv Ceské
republice necelych 6% vSech rodicek s 0,25% nartistem v poslednich letech. Pti pfedpo-
kladu, Ze vsechny téhotné této vékové kategorie podstoupi invazivni vySetteni, bychom
mohli ocekavat prenatalni detekci asi 20 - 30% plodi s DS. Zbylych 70 - 80% postizenych
plodt by se v této situaci narodilo matkdm mladSim.

Porodnické komplikace a vrozené vyvojové vady (VVV) pfi abnormalnich hodnotach

screeningovych markerd.

Riziko komplikaci a vrozenych vyvojovych vad pti abnormdlnich vysledcich vI. - II. trimest-

ru, predevsim zvyseni hodnoty nuchalni translucence (NT), mize znamenat zvysSené riziko

- spontanniho potratu

- vrozenych srdecnich vad - je indikaci k fetalnimu echokardiografickému vysetfeni
(specidlni vysetfeni srdce)

Riziko komplikaci ve III. trimestru spociva v postizeni ditéte zejména nasledujicimi
vadami

- intrauterinni (nitrodélozni) ristova retardace (IUGR)

- nizka porodni hmotnost obecné

- perinatdlni (béhem téhotenstvi) smrt plodu

- dalsi komplikace gravidity

- nespecifické vrozené vady

Obecné se ma za to, ze riziko komplikaci stoupa se zvySovanim hodnot AFP a hCG ve II.
trimestru. Vyznamnym ukatatelem ohrozeni gravidity ve III. trimestru se zda byt speci-
ficky téhotensky protein SP1, vySetfovany ve II. trimestru.

Nizka porodni hmotnost obecné
Zvyseni hodnot markerd ve II. trimestru identifikuje pouze asi 10% z celé skupiny plod
nizké porodni hmotnosti at jiz nasledkem hypotrofie, nebo pfed¢asného porodu.
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Intrauterinni ristova retardace

Hypotrofie znamena zaostani ve vdhovém pfirdstku ve III. trimestru. Déti dosahuji pfi
normalni délce nizké porodni hmotnosti. Relativni riziko pro extrémniIUGR piisoucas-
ném zvyseni MS AFP a hCG bylo 10,9.

Perinatalni smrt plodu

Relativni riziko perinatdlni smrti pfi zvyseni MS AFP je 4,7. Vaginalni krvaceni v pribé-
hu gravidity toto relativniriziko zvysuje na hodnotu 12,6.

Dalsi komplikace gravidity

Nékteré studie vykazuji u 13% téhotnych se zvySenym AFP gestézu EPH (otoky + bilko-
vina v moci + zvySeny krevni tlak). Dalsi komplikaci spojovanou s elevaci AFP mizZe byt
pfedcasné odlouceni placenty.

Nespecifické vrozené vady
Dalsi studie zaznamenaly pfi zvySeni AFP u 6,2% plodl alespon jednu vrozenou vadu
jinou nez defekt neurdlni trubice nebo chromozomalni aberaci.

Co pozitivné ovliviiuje prognézu: véasna diagnoza, nebo preventivni rezim?
této chromozomalni vady, stejné jako u ostatnich chromozomdlnich vad a defekt® neural-
ni trubice, je dana moZnostmi genetické prenatalni péée. Poruchdm tedy nelze predcha-
zet ani je nijak lécit, téhotenstvi lze pouze ukoncit potratem v pomérné pokrocilém stadiu
gravidity.

U ostatnich porodnickych komplikaci a vrozenych vyvojovych vad se pies veSkerou snahu
prenatalni diagnostiky incidence nedati dlouhodobé snizit.

Maji parametry screeningu vysokou senzitivitu a specificitu?

Ve vSech soucasnych antenatalnich (téhotenskych) screeningovych systémech je nutno
pocitat s faleSnou pozitivitou, coZ znamend, Ze test identifikuje vétSinou téhotenstvi se
zdravym plodem. V optimalné vyladénych systémech je skutecné postiZen vrozenou vadou
jen asi kazdy dvacaty plod s pozitivnim vysledkem screeningu. Naopak urcita cast skutecné
postiZenych téhotenstvi ma vysledek screeningu negativni. Fale$na negativita u vrozenych
vad ¢ini 10 - 30%.

Z vyse uvedeného vyplyva, Ze z 20 matek, které podstoupi screeningové vysetieni krve ve
druhém trimestru, v probihajicim 17. tydnu téhotenstvi, a které maji pozitivni vysledek, zna-
mena pouze jeden z téchto ,pozitivnich” testd skutecné postizené dité. U ostatni Zen je vysle-
dek faleSné pozitivni. Naopak jedno ze tii déti s Downovym syndromem neni vySetfenim roz-
pozndano. Detekéni citlivost Triple testu pro rozstépové vady patete se pohybuje okolo 70%.

vvvvvv

néni stari plodu podle UZ se ¢asto zjisti, Ze pivodneé patologické hodnoty hormonti jsou v nor-
mé. Takto faleSné pozitivnich vysledkd byva nalezeno 20 — 40%. Fale$nd pozitivita znamena
pro téhotnou Zenu pomérné velkou psychickou zatéz.

Vpraxijesituace takova, Ze vétsina gynekologli nema dostatecné kvalitni pristroje a dosta-
tek zkusenosti ke spolehlivé detekci vrozenych vad.

Dale je tfeba vzit v ivahu to, Ze neexistuji informace, které by svédéily o teratogennim
¢i mutagennim vlivu diagnostického pouziti ultrazvuku. Uziti ultrazvuku v I. trimestru je
zvukovou intenzitou. Naddle trvd potfeba novych studii dlouhodobych biologickych efektt
pouziti ultrazvukovych vin.

Parametry screeningu definuji, zda screeningovy test identifikuje vyznamnou c¢ast
postizenych nebo ohrozenych (ma vysokou senzitivitu) a zaroven zda md nizkou fales-



nou pozitivitu (tedy vysokou specificitu).

- falesna pozitivita je procentudlni ¢ast screeningt s pozitivnim vysledkem testu, kte-
ry vSak specificka diagnostickd vySetfeni ani pozdéjsi priibéh onemocnéni nepotvrdi
(jednotka = %).

- skutecna pozitivita vyjadiuje, kolik specifickych diagnostickych vySetfeni je nutno
provést u Zen s pozitivnim screeningem ke stanoveni jedné diagnézy (jednotka = 1: n).

- senzitivita je procentudlni cast vsech skutecné postizenych, ktefi byli detekovani
pomoci screeningu (jednotka = %)

V praxi se uzivaji dva typy screeningu vrozenych vyvojovych vad, doplnéné anamne-

stickymi udaji s ohledem na vék téhotné zeny

- ¢asny - ultrazvukové méfeni NT a biochemické markery v krevnim séru matky v I.
trimestru

- pozdni - biochemické markery v krenim séru matky ve II. trimestru - Triple test

Kombinovany screening vrozenych vyvojovych vad pomoci ultrazvukového méreni
nuchalni translucence a biochemickych markerd v séru matky v I. trimestru je hlav-
né zaméren na zjisténi rizika

(Downtv syndrom) a trisomie chromozomu ¢. 18 (Edwardstiv syndrom)

- morfologickych vad - hlavné vad kardiovaskuldarnich
- porodnickych komplikaci (hrozici potrat)

Test se provadiv obdobimezi 8. - 13. tydnem téhotenstvi, kdy se v obdobi mezi mezi 8. - 11.
tydnem téhotenstvivysetfuje krevtéhotné Zeny na plazmaticky protein A (PAPP-A) a volnou
beta podjednotku hCG (FR-hCG) a nasleduje ultrazvukova nuchalni translucence (NT). Pfed-
pokladame témét 90% zachyt postizenych pii 5% falesné pozitivite.

Ultrazvukova nuchalni translucence - novéjsi metoda genetického screeningu
Ultrazvukova nuchdlni translucence (NT) je novéjsi metodou screeningu vrozenych
vyvojovych vad, kterd se doplnuje vysSetfenim z krve. Provadi se v obdobi mezi 11. a 13.
tydnem téhotenstvi. VySetfeni specializovanym ultrazvukem méfi tloustku kozni rasy
na dorsalni (zadni) strané krku ditéte. Déti s Downovym syndromem a nékterymi jinymi
méné obvyklymi odchylkami mivaji pravé v tomto obdobi téhotenstvi kozni fasu vzadu
na krku silnéjsi.

Stejné jako pri ostatnich vysetfenich ziskame i nuchalni translucenci pouze odhad
rizika Downova syndromu, nikoli jeho diagnézu. NT md vyssi senzitivitu nez Triple
test. Je vSak provadéno v obdobi, kdy je plod jesté malo vyvinuty, takZze pfesna diagnéza
abnormalit téla, kiiZe, ledvin, srdce a patefe pfi tomto testu neni moznd. Proto je nutné
provést nové UZ vySetfeni mezi 18. a 20. tydnem. NT miZe odhalit aZ 85% chromozomal-
nich aberaci 21. chromozomu - Downav syndrom, i nékteré vzacnéjsi aberace - trisomie
18 (Edwardstv syndrom), trisomie 13 (Patautv syndrom).

Prenatalni screening vrozenych vyvojovych vad pomoci biochemickych markera
v séru matky ve II. trimestru je hlavné zaméren na zjisténi rizika
- defektt kozniho kryti plodu (defekty neuralni trubice, rozStépy bfisni stény)

nuv syndrom) a trisomie chromozomu €. 18 (Edwardstv syndrom)
- porodnickych komplikaci ve III. trimestru
Vysetfeni se provadi z krevniho séra matky, v némz zjistujeme hladiny lidského gona-
dotropinu (Total hCG), fetdlniho proteinu MS AFP a estriolu (uE3), tzv. Triple test.
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Amniocentéza - odbér plodové vody

Tzv. screeningové pozitivni Zeny nasledné obvykle absolvuji amniocentézu (AMC). AMC je
invazivni metoda, pfikteré se vétsinou v obdobi mezi 17. a 18. tydnem téhotenstvi pod kon-
trolou UZ odebira jehlou pres bfisni sténu malé mnozstvi plodové vody a poté je provedeno
genetické vySetfeni bunék ditéte. Genetické abnormality se zjistuji zkoumanim chromozo-
mi, které jsou soucdsti jddra bunék. AMC je nabizena Zenam, jejichz riziko, Ze budou mit
postizené dité, je 1: 250 - 300, casto alei1: 500. Vysledky jsou zndmy zhruba za dva tydny.

Tento test ma sva rizika jak pro dité, tak pro matku. Obecné lze provadét operaci ¢i jaky-
koliv jiny zakrok pouze tehdy, neni-li riziko zakroku vys$si nez riziko vlastniho onemocnéni.
Cca v 1% ptfipadd konci téhotenstvi potratem z diivodu prfedcasného odtoku plodové vody,
krvaceni nebo infekce. K potratu dochdzi az tfi tydny po vysetieni i déle. Velmi vzacné se
také stava, ze vySetiujici jehla poskodi plod a nasledky, nékdy i velmi zdvazné, se mohou
objevit aZ p¥iporodu.

V CR je roéné statisticky pocato 150 déti s Downovym syndromem, cca v 70 ptipadech je
téhotenstvi pferusSeno tzv. pozdni interrupci kolem 20. tydne téhotenstvi a cca 70 déti se
narodi obvykle proto, Ze Zena screeningu z riznych divodi unikla. K dobrovolnému infor-
movanému donoSeni se rozhoduje minimum Zen.

Je test skuteéné jednoduchy, snadno proveditelny a bez vedlejsich negativnich vlivi?
Neni spojen s nepfijemnymi pocity ¢i bolesti?

Prenatdlni screening se provadi shérem anamnestickych dat, odbérem krve téhotné zeny
a ultrazvukovym vysetfenim. Obecné se da fici, Ze vSechny kroky screeningu jsou jednodu-
ché, snadno proveditelné a nejsou spojené s pocity bolesti. To vSe za predpokladu, Ze labora-
torni zpracovani vzorkl krve odpovida stanovenym kvalitativnim pozadavkiam a laboratot
uzce spolupracuje s oddélenim prenatdlni diagnostiky a lékaiské genetiky.

Otazkou zustava, zda je geneticky screening bez vedlejsich negativnich vlivi a zda neni
spojen s nepfijemnymi pocity.

V soucasné dobé neexistuje zadny univerzalni screeningovy test, ktery by byl schopen odha-
lit vSechny druhy mozného postizeni plodu.

Pfed odbérem krve na biochemicky screening by mél byt téhotné zené srozumitelné
vysvétlen smysl vysetfeni. Zejména proto, Ze test je v 5 - 7% pozitivni. V pfipadé Spatné
informovanosti mize dojit k psychickému stresu z obav o normalni pribéh téhotenstvi.
Nedostatkem biochemického screeningu ve II. trimestru je také to, Ze jeho vysledky jsou
k dispozici az v pomérné pokrocilém stadiu téhotenstvi a pripadné ukonceni gravidity je pro
téhotnou velkou zatézi.

V ptipadé pozitivniho vysledku je Zenam doporucovana konzultace genetika a invazivni
diagnostika - amniocentéza.

Dodatecné se zjistilo, Ze v praxi je provadéni biochemického screeningu velkym problé-
mem. Test je velkou psychickou zatézi pro téhotné. Pravé tento aspekt byl pfi zavadéni bio-
chemického screeningu podcenén. Téhotna vétsSinou bud neni seznamena s podstatou testu
nebo jeho smysl nechdpe. Lékat ¢asto zaménuje vysledek testu diagnostického, ktery pfimo
ukazuje na pfitomnost choroby, za vysledek testu screeningového, ktery pomahd jen vyclenit
skupinu Zen s vy$sim rizikem postizeni plodu.

Problémem screeningu na zakladé véku matky se jevi neochota starsich zen k prenatal-
niinvazivni diagnostice. Star$i Zena mize odmitnout nést riziko amniocentezy ¢i odbéru
choria, protozZe se miiZe jednat o jeji posledni téhotenstvi, zejména otéhotnéla-li po léché
sterility ¢i nepovazuje-li ukoncenitéhotenstviza akceptovatelné z davodi nabozenskych.
U nas je zatim procento odmitnuti vySetieni 5 - 10%. (Calda P. - Moderni gynekologie, Scree-
ning vrozenych vad v gravidite)

Kromé toho se zdd byt velkym problémem, Ze zdravotnici/-ce nejsou ochotni a schopni



akceptovat svobodné rozhodnuti Zeny nepodstoupit vySetfeni spojend s prenatalni diagnosa-
tikou, popf. s pfed¢asnym ukoncenim gravidity.

Jak hodnoti téhotenské screeningy Zeny a jak zdravotnici/-ce?
Pro potfeby tohoto sdéleni bylo pouzito dotaznikové Setteni, kterého se ztucastnilo 47 Zen,
nahodnych navstévnic A-centra, Vitkova 10, Praha 8, a 46 zdravotnikl/-ic, dobrovolnych
respondentt z fady oslovenych prostfednictvim e-mailu. Z tohoto poctu bylo 6 lékatek, 9
lékait a 31 porodnich asistentek. Kazda skupina, Zeny a zdravotnici/-ce, obdrzela jiny
dotaznik.

Primérnyvék Zen byl 31,72 let. 31 Zen dosahlo vysokoskolského vzdélania 16 zen ukoncilo
stfednivzdélani s maturitou. 34 Zen bylo vdanych, 9 svobodnych, 2 rozvedené a 2 vdovy.

-Jen 11 Zen odpovédélo spravné, co se vySetienim zjistuje.

- Pfestoze si 45 ze 46 zdravotniki/-ic mysli, ze by méla mit Zena pravo svobodné volby, bylo
o odbéru krve na geneticky screening informovano jen 37 Zen; pouze 9 z celkového poctu 47
bylo pozdddno o souhlas s odbérem.

- 38 zdravotnikil si mysli, Ze by mél byt screening provadén plosné.

- 25 zdravotnikd ze 46 rutinné doporucuje AMC z diivodu véku a 36 pfi pozitivnim vysledku
Triple testu, pficemz 2 neinformuji o moznych rizicich AMC, z toho v 1 pfipadé, protoze se
AMC neprovadi ptimo u nich.

- 24 zdravotnikd preferuje screening ¢asny, 2 pozdni, 19 oba soucasné, v 1 pfipadé neni moz-
nost volby a je mozné provadét pouze pozdni screening.

- V pripadé pozitivniho vysledku biochemickych markerd doporucuji 3 zdravotnici konzulta-
cis matkou ditéte, eventudalné partnerskym parem, 1 dalsi vySetieni, 6 genetickou konzul-
taci, 4 opakovat screening a provést dalsi vySetfeni, 2 specializované UZ vysetteni, 7 AMC,
3 AMC spolecné s genetickou konzultaci, 2 AMC se specializovanym UZ vySetfenim, 1 zvazit
dopady a ukoncit téhotenstvi, 1 interrupci, 6 zdravotnikd doporucuje postup dle konkrét-
niho vysledku, 1 nedoporucuje nic a 9 neodpovédeélo.

- 27 zdravotnikim z celkového poctu 46 se stalo, Ze Zena odmitla Triple test, a 40 se stalo, Ze
zena odmitla AMC.

- V pripadeé pozitivniho vysledku AMC voli Zeny u 40 zdravotnikid vétSinou ukonceni téhoten-
stvi, u 3 vzdy, 3 zdravotnici neodpovédéli.

- Celkem 41 Zen ze 47 absolvovalo odbér krve na geneticky screening, 6 Zen test odmitlo.

-V 7 ptipadech byl vysledek pozitivni.

- VSem zenam byl pozitivni vysledek sdélen telefonicky, 3x vysledek sdélila porodni asis-
tentka ¢i sestra v ordinaci a 4x lékaf. Z toho 2x se musela sama Zena zajimat o vysledky
vysetfeni.

- 1 Zenana otdzku ,Co vam bylo sdéleno?” odpovédéla: ,,...vold kviili tomu, jak jsme o tom mlu-
vili. Jd jsem ale nic netusila. Pak mi fekli, Ze mdm zavolat do Genetu a mdm jit na AMC. Ze oni
uz mi reknou.”

- 3 Zenam byla nabidnuta geneticka konzultace, 1 AMC s genetickou konzultaci, 3 AMC a 1
zené AMC z didvodu véku

- 3 Zeny odmitly AMC, ostatni s navrhem souhlasily, u vSech bylo rozhodnuti respektovano.

Na otazku , Proé se domnivate, Ze by Zena méla mit pravo svobodné volby?” 5 zdravotniki

neodpovédélo, ostatni odpovidali v duchu citaci, které zde uvadime.

- Zena by méla mit prdvo se rozhodnout, zda genetické vysetieni a AMC podstoupit, protoZe jsou
Zeny, pro které by i v pripadé pozitivniho ndlezu neprichdzelo ukonceni gravidity v tivahu, pri-
jmou jakékoliv dité. To je tfeba respektovat (s obdivem). Zené pouze vysvétlit situaci, rozhodnuti
nechat na ni a ddle Zenu podporovat, at uz se rozhodne jakkoliv.

- ProtoZe pokud se rozhodne si dité ponechat, bude to ona, kdo se o néj bude celoZivotné starat.

- Jednd se o jeji dite, o jeji Zivot a psychické trauma si ponese ona sama. Je to jeji volba, zda ukon-
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Ci tehotenstvi, nebo porodi postizené dite a bude se o néj starat ¢i zvoli jiny zpusob péce. Jednd
se o velice citlivou otdzku a my nemdme prdvo Zené diktovat, jak md postupovat. Vtakovou chvili
nejvice potrebuje psychickou podporu a pochopent.

Ponékud rozporuplné se pak jevi odpovédi zdravotniki na otazku, co udélaji, kdyz Zena

odmitne Triple test ¢i AMC:

- Vysvetlim ji podstatu vysetteni, abych si byla jistd, Ze vi, co odmitd. Zaznamendm situaci do
dokumentace a ddle o Zenu pecuji.

- Vysvétlim ji moznd rizika, ale plné respektuji jeji rozhodnuti.

- Toleruji jeji ndzor. Prijima déecko takové, jaké bude.

- Vysvétlim rizika, kdyZ se neodebere na vysetreni.

- Vysvétlim moznd rizika, vhodnost testu. Je na ni, aby si uvédomila zdvaznost situace, rozhodla
se a byla ochotna nést zodpovédnost za své rozhodnuti.

- Vysvétlim ji rizika plynouci z odmitnuti testu a odkdZi ji s podrobnym vysveétlenim na lékare.

- Snazime se vysvétlit diisledky.

- Snazim sejivysvetlit dulezitost tohoto vysetreni, aby sama svého rozhodnuti nelitovala.

- Vysvetlim ji diisledky a zjistim, proc tak ¢ini. Snazim se ji vysvétlit divody, proc tento test pod-
stoupit. Konecné rozhodnuti je na ni.

- Napiseme do dokumentace, Ze pacientka odmitd vysetreni. Vvysvétlime ji vSechna pro a proti
a ddle se rozhodne sama.

- Znovu vysvetlim, proc je test duleZity. Potom respektuji jeji rozhodnuti.

- Zavolam lékare, ktery se ji pokusi znovu objasnit dilvod odbéeru. Ma véetsi pravomoce.

- Vysvétlim, jakeé jiné mozZnosti odhaleni VVV jsou k dispozici. Jednd se o casto verici pdry, které
akceptuji jakékoliv, i poSkozené dite a diagnostiku neuzndvaji.

- Zvysim pozornost pti UZ, poucim ji. Jinak nic.

- Zené znovu vysvétlim mozné dusledky jejiho rozhodnuti, presvédéim se, Ze mi porozuméla, pri-
padné ji poskytnu cas na rozmysleni, poradu s rodinou atd. Ddle pak budu respektovat jeji roz-
hodnuti. Vse zdokumentuji a nechdm si dotycnou podepsat.

- Sama si zhodnotim, zda je z hlediska rodinné anamnezy genetickd zdtéz a podle toho postu-
puji dal.

- Je velice duleZitd dokonald informovanost Zeny. Porodni asistentka md za ukol umét Zenu kvalit-
né informovat. Diivody proc se vysetteni provddi, postup....a vse co s tim souvisi.

- Nechdm si podepsat negativni revers do dokumentace. Ddle ji nabidnu konzilidrni UZ vysetreni.

- Nabidnu ji jiné testy.

- Nenaberu ho, zapisi do dokumentace a respektuji jeji prdani.

- Nechdm si podepsat revers.

- Pokusim se ji to rozmluvit a uvedu ji rizika, kterd mohou nastat.

- Poucim ji o rizicich a problémech s vychovou postizZeného jedince a zdtézi pro spolecnost.

...na rozdil od zen, které v casti ,Chcete jeSté néco dodat?” odpovidaly témér

jednoznaéné:

- Informovand jsem byla asi 2 vteriny pred odbérem. KazZdd Zena by méla byt predem plné infor-
movand o tom, co test obndsi a méla by mit pravo se sama rozhodnout, zda ho chce podstoupit.
Rozhodné by to nemél byt test lékatem narizeny.

- Poté, co jsem odmitla Triple test, jsem na UZ dostala vynaddno, Ze jsem nezodpovédnd, moje
gynekolozka neméla problém, respektovala nase rozhodnuti.

- Test by mél byt provddén na vyzdddni, ne rutinne.

- Matka by si méla postup zvolit sama svobodné. Podle mého ndzoru je to psychicky ndrocny
postup pro vSechny, ale nékdo jej radsi podstoupi, aby mél potvrzeni od védy.

- Prijde mi zbytecny, protoZe bych si dité stejné nenechala vzit.

- Kazdd Zena by méla mit prdvo test odmitnout.

- Mam informace, Ze test je nespolehlivy, pokud bych mohla, neabsolvovala bych ho. Nicméneé



vitdm moZznost testu kombinovaného, i tento mi byl proveden bez vyzdddni souhlasu.

- Pouze roztridovaci test, zbytecné stresujici.

- Test jsem odmitla a svému lékafi vysvétlila, pro¢ odmitdm. Rekl, Ze se s tim jesté nesetkal, GENDER
ale netlacil na mé. STUDIES

- Po vysledcich jsem se musela pidit, ani sestry ani lékar by mi sami o sobé nerekli, jak vysle-
dek dopadl.

- Zeny by mély mit moznost si vybrat, zda tento test podstoupi, vzhledem k velkému mnoZstvi
chybnych vysledkt, které je pak zbytecné stresuji.

- § testem souhlasim, pokud je matka predem o vsem informovdna a souhlasi. V nasi rodiné bylo
decko s Downovym syndromem, test jsem privitala.

- Myslim, Ze vysetreni nemd smysl.

- Nejhorsich 14 dni mého Zivota.

- Odbéry byly podruhé negativni. Obdobi, které Zena proZivd mezi 1. a 2. testovdnim, je velice stre-
sujici. Hlavou prochdzi vse hrozné, proc se to stalo zrovna mné, pro¢ nemtiZe byt vse v pohodeé,
co vsechno me cekd, strach z AMC.

- Doporucila bych jen jako dobrovolny.

- Test by mél byt dobrovolny a Zena by méla byt predem informovdna o jeho dusledcich. 0 tom,
Ze neni 100% a Ze v ptipade pozitivniho vysledku mutiZe byt postavena pred rozhodnuti nechat si
ukoncit tehotenstvi.

- Jsem molekuldrni biolog a vim o tom vse, zndm i princip a proc se to déld. Ale stejné si myslim,
Ze je to zbytecné a stresujici.

- Dite melo zablokovanou krcni pdter, takZe nehybalo jednou rukou, ale to se stalo behem porodu,
tak by se to stejné nezjistilo. Jinak Iriple test ano, ale ne pausdlné vsem, pouze pokud je treba
ho udelat.

- Nebylo mi nic vysvétleno, jd jsem pouze odmitla, moc informaci jsem neméla, vim, Ze to nechci.
Moje sestra se dozvédéla, Ze jeji chlapecek je nemocny. Lékari ji doporucovali potrat a dnes je
synovci 8 let a je zdravy jako fipa.

- Tykd se 2. tehotenstvi, pri prvnim mi test byl udéldan, odmitnuti AMC bylo bez problémil akcepto-
vdno, podruhé jsem odmitla i AFP a také to proslo bez problémti.

- Miyj gynekolog mé predem upozornil, Ze vysledky mohou dopadnout Spatnée, ale abych se nede-
sila, Ze to muZe byt jen tim, Ze mdm o pdr dni jinak termin a tim pddem se jim nevejdu do
tabulek.

- V pripadé, Ze by vysledek byl Spatny, hodné bych se stresovala a nevedlo by to k nicemu. Dle
mého je to zbytecné, stresujiciv pripadé spatného vysledku. Kamarddka md zkusSenost, Ze vysle-
dek byl spatny, byla z toho hotovd, dité je v naprostém porddku.

- Priklanim se k tomu, aby se Zena mohla sama rozhodnout, zda test podstoupi a sdélovat by to
mél i nekdo jiny nez jen lékar (snad porodni asistentka).

- Tento test jsem odmitla v 1. i 2. téhotenstvi, poprvé se gynekolozZka zlobila, podruhé jsem se
vymluvila, Ze budu 2 mésice v cizine.

- Myslim, Ze je velmi prospésné informovat verejnost o této problematice, protoZe by tim spousta mami-
nek - téhotnych mohla predejit stresu, strachu, neprijemnosti ... A opravdu hodné maminek, kterych
Jjsem se ptala, si timto proslo (z 10 téhotnych 7). A kaZdé z nich se narodilo zdravé dité. Kamarddce,
které nezjistili behem tehotenstvi nic takového, se narodila holcicka s Downovym syndromem. Triple
test vzhledem k nizkym procentiim tispésnosti je podle mne nesmysl a velmi skodlivy. Potvrdil mi to
dokonce lekar na ultrazvuku. Je to zbytecné straseni maminek. I kdyzZ ja sama jsem se predem vice
méne informovala, presto to pro mne byl stres a tiZivé chvile, nemluvé o proZivani détdtka. Povazuji za
dilezite, ¢i primo nutné, o tomto Zeny predem informovat, poZddat je o souhlas a ze strany lékart
respektovat Zivotni postoj maminek, rodict.

- Jen 1 zZena napsala, Ze chtéla test absolvovat.

Zavér
Mym cilem nebylo zhodnotit ani rozhodnout, zda plosné genetické screeningy ANO nebo NE.
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Spise jsem chtéla upozornit na problematiku plosného screeningu a pokusit se vyvolat vetej-
nou diskuzi na toto téma.

Ve vyspélych statech je béZnou praxi, Ze se screening provadi pouze na vyslovné prani zeny
nebo je-li k tomu zvlastnizdravotniindikace, coZ znamena, Ze Zena md primarné vyssiriziko
vrozené vady napi. z diivodu rodinné zatéze.

Dotaznikové Setfeni poukazalo na to, Ze:

- samotny test je velkou psychickou zatézi pro téhotné.

- téhotnd vétsinou bud neni seznamena s podstatou testu, nebo jeho smysl nechape.

- zdravotnici ¢asto zaménuji vysledek testu diagnostického, ktery ptimo ukazuje na ptitom-
nost choroby, s vysledkem testu screeningového, ktery pomdha jen vyclenit skupinu, v tom-
to pfipadé zen s vys$sim rizikem postiZeni plodu.

- vysledky jsou k dispozici aZ v pomérné pokrocilém stadiu téhotenstvi a rozhodovani o pri-
padném ukonceni gravidity je pro téhotnou opét velkou zatézi.

- dalsim problémem screeningu na zakladé véku matky je neochota starsich Zen k prenatdlni
invazivni diagnostice. Star$i Zena mize odmitnout nést riziko amniocentezy.

- zdravotnici/-ce nejsou ochotnia schopni akceptovat svobodné rozhodnuti Zeny nepodstou-
pit vySetfeni spojena s prenatalni diagnostikou, popft. s pfed¢asnym ukoncenim gravidity.

Zaroven je tfeba vzit v ivahu, Ze:

- v soucasné dobé neexistuje zadny univerzalni screeningovy test, ktery by dokazal odhalit
vSechny druhy mozného postizeni plodu.

- v praxije situace takovd, ze vétSina gynekologli nema dostate¢né kvalitni piistroje a dosta-
tek zkuSenosti ke spolehlivé detekci vrozenych vad.

- ve vSech soucasnych antenatdlnich (téhotenskych) screeningovych systémech je nutno
pocitat s faleSnou pozitivitou.

- pti¢inou falesné pozitivnich vysledkt byva také nepfesné datovani téhotenstvi.

- chromozomalnim porucham nelze pfedchazet anije léCit, lze pouze téhotenstvi ukoncit
potratem v pomérné pokrocilém stadiu gravidity. U ostatnich porodnickych komplikaci
avrozenych vyvojovych vad pres veSkerou snahu prenatalni diagnostiky se incidence neda-
ti dlouhodobé snizit.

- cca 1% téhotenstvi po AMC kon¢i potratem z divodu piedcasného odtoku plodové vody,
krvaceni nebo infekce. K potratu dochdzi az tfi tydny po vysetfenii déle. Velmi vzacneé se
také stava, ze vySetiujici jehla poskodi plod a nasledky, nékdy velmi zavazné, se mohou
objevit aZ p¥i porodu.

Doporucéeni

Ptejte se zdravotniki

- co Vam délaji?

- proc to délaji?

- co se tim zjisti?

- chcito védeét?

- co z toho vyplyva?

- jaka existuji feSeni?

- jaké jsou vyhody a nevyhody ?

- jaké mohou nastat komplikace?

Ptejte se samy sebe

- budu chtit v ptipadé pozitivniho vysledku ukoncit téhotenstvi?
- budu schopna se pripadné o postiZené dité starat?

- budu schopna se vyrovnat s didsledky interupce?



Premyslejte, informujte se a rozhodujte. Vezméte odpovédnost za sebe a své déti do
vlastnich rukou. Nakonec rozhodnuti bude stejné na Vas a disledky svych rozhodnuti si
neseme kazdy sam, resp. kazdd sama.

A zcela na zavér nezbyva nez citovat

»Zalezi na rozhodnuti kazdé téhotné, zda podstoupi doporucované prenatalni diagnos-
tické vysetfeni. My mtiZzeme nabidnout provedeni prenatalni diagnostiky vSem Zenam se
zvySenym rizikem postiZeni plodu, vyjadienym jiZ na zakladé anamnesy, vékového, bio-
chemického ¢i ultrazvukového screeningu. Narozeni ditéte postizeného tézkou mentalni
retardaci je nesdélitelnou zkusenosti v Zivoté rodiny, kterd se s nepfizni osudu vyrovnava
jen velmi obtizné. Déti, které jsou vychovavany doma ve spolupraci se specialisovanymi
centry, majilepsinadéji na ispésnou integraci. Horsi prognézu maji trizomici vychovavani
od narozeni v Ustavech. Komplexni péce o trizomiky po porodu a pomoc jejich rodi¢im ve
zvladnutinelehké situace se sice zlepSuje, vyZaduje vSak vétsimiru tolerance a pochopenijak
v postiZzenych rodinach, tak i ve spolecnosti. Vzorem nam muze byt stav integrace trizomi-
ki v evropskych zapadnich zemich. Nelze ocekavat, ze v blizké budoucnosti se podafi zcela
vyftesit primarni prevenci Downovy choroby, takzZe vedle sebetispésnéjsi prenatdlni diagnos-
tiky bude stat i stejné dulezita adekvatni péce o narozené trizomiky.”

(Calda P. - Moderni gynekologie, Screening vrozenych vad v gravidité)

Zdroje

Sarah J. Buckley: Prenatal Diagnosis - Technological Triumph or Pandora’s box?, Midwifery
Today, jaro 2006.

Moderni gynekologie a porodnictvi, vol. 7, ¢islo 2, inor 1998

Kompendium/Prenatalni diagnostika a zobrazovaci metody/: Screening VVV v I. a II. trimes-
tru - ptehled, www.gynstart.cz - zpracovano dle zahrani¢nich materiald.

Gender Studies, o.p.s.

Gender Studies, o.p.s. je nevladni neziskovou organizaci, ktera slouzi pfedevsim jako infor-
macni, konzultacni a vzdélavaci centrum v otazkach vztaht muzu a Zen a jejich postaveni
ve spolecnosti. Cilem organizace je shromazdovat a ddle zpracovavat a rozsifovat informace
souvisejicis genderovou tématikou. Prostfednictvim specifickych projektt GS aktivné ovliv-
nuje zmeény tykajici se rovnych ptilezitosti v riznych oblastech, mezi néz patri napt. insti-
tuciondlni mechanismy, trh prace, politicka participace Zen, informacni technologie apod.
GS také provozuje knihovnu obsahujici mnozstvi publikaci a materidld k feminismu, gender
studies, praviim Zen a muzt atp.

Poskytujeme

- konzultace v oblasti sladovanirodinného a pracovniho Zivota (work/life balance), postave-
nizen a muzl na trhu prace a oblasti rovnych p¥ilezZitosti pro Zeny a muze

- informacni servis pro genderovou problematiku: sladovani rodinného a pracovniho Zivota,
postaveni zen v fidicich pozicich, vzdélavaniv oblasti rovnych prileZitosti pro Zeny a muze,
Ucast Zen v rozhodovacich procesech a politice

- vydavani a distribuce zpravodaji Rovné prilezitosti do firem a Rovné prilezitosti ve struk-
turdlnich fondech

- knihovnické a informaéni sluzby v oblasti genderové tématiky: nejvétsi knihovna zaméte-
na na genderovou tématiku a rovné prilezitosti pro Zeny a muze ve stfedni Evropé (7 tisic
tituld)

- pfedndasky, skoleni a semindafe na téma rovné pfileZitosti pro Zeny a muze (trh prace, politi-
ka, ICT apod.)
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Kontakt
Gender Studies, o.p.s., Gorazdova 20, 120 00 Praha 2, tel./fax: +420 224 915 666, e-mail:

GENDER office@genderstudies.cz
STUDIES

http://www.genderstudies.cz
http://www.rovneprilezitosti.cz
http://www.feminismus.cz

Unie porodnich asistentek

Profesni sdruzeni porodnich asistentek, ve kterém se mohou porodni asistentky sdruzo-
vat i na zadkladé individudlniho ¢lenstvi. VSechny udaje, které potiebujete k tomu, abyste
se mohla rozhodnout pro clenstvi naleznete ve stanovach. UNIPA se pravidelné ucastnuje
dohodovacich fizeni. Spolupracuje s casopisem Porodni asistence a Sestra. Pofada odborné
konference, na které zve pfedni odborniky z oboru.

Kontakt
unipa@unipa.cz, www.unipa.cz

Infobali¢ek ,Geneticky screening” vznikl diky podpofe nadacniho fondu Slovak-
’ Czech Women's Fund.
=_(> V roce 2006 jej vydala obecné prospésSna spole¢nost Gender Studies, o.p.s.,

sovak-czecy  Gorazdova 20, 120 00 Praha 2, tel./fax: 224 915 666, office@genderstudies.cz,
WOMEN's FUND http://www.genderstudies.cz.
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