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Jaka je souéasna role ultrazvuku v diagnostice chromozomalnich vad?

What is the current role of ultrasound examination in the diagnosis of chromosomal
abnormalities?
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Diagnostické metody obecné musi splfiovat podminku, ze poskytuji 100% senzitivitu a maji 0% faleSnou pozitivitu.
Jedinou diagnostickou metodu predstavuji proto v prenatalni diagnostice chromozomalnich vad invazivni vykony, které
jsou bohuzel spojeny s 0,5-1% rizikem potratu. Ultrazvuk patfi ke screeningovym testlim, jejichz senzitivita se dnes
pohybuje mezi 50-99,3 % a fale$na pozitivita mezi 0,5-20 %.

Téhotné Zeny si zpravidla preji pfesny a bezpelny test s Casnym obdrzenim vysledku. Nékteré také zajima cena testu
a hrazeni zdravotnimi pojistovnami.

Téhotné Zeny preferuji tedy maximalné efektivni a Casné provadéné screeningové testy, ke kterym patfi v soucasné
dobé prvotrimestralni screening Downova syndromu kombinovanym testem (NT a biochemie, idealné navic s ultra-
zvukovym vy$etfenim nosnf klistky, ductus venosus a trojcipé chlopng) a prenatalni neinvazivni testy (v CR dostupné:
MaterniT21, Sequenom, Prenascan). Senzitivita téchto testd se pohybuje mezi 90-99,3 % a faleSna pozitivita mezi
0,5-5 %.

Neinvazivni prenatalni testy jsou velmi pfesné, ale umozni velmi pfesné vySetfit pouze vyskyt anomaélii poCtu chro-
mozému 21, 18, méné i 13 a vady pohlavnich chromozdémua. NeumozZni detekci anomalif dalSich chromozdma, struk-
turalnich vad a genetickych syndromU. Tyto testy jsou velmi drahé (14 000-30 000 K¢&) a v ¢asném obdobi téhotenstvi
Casto selhavaji u obéznich Zen.

Nespornou vyhodou ultrazvukového vySetreni v prvnim trimestru téhotenstvi je velmi presné urleni rizika vyskytu
Downova syndromu, ale navic i trizomie 18, 13, triploidie a vylou€eni pfiblizné 50 % strukturélnich vad. Tento test bo-
huzel neni hrazen pojistovnou, nicméné jeho cena neni extrémni (pohybuje se zpravidla mezi 800 a 1 600 K&). Nékteré
zdravotni pojistovny také zpétneé klientkam tento test proplaceji, protoze je zahrnut v jejich preventivnich programech.
Pri naprosto normalnim vysledku ultrazvukového vySetreni v prvnim a druhém trimestru téhotenstvi je vyskyt jakékoliv
chromozomalni vady plodu a genetického syndromu velmi maélo pravdépodobny. Navic Ize ultrazvukem v t&€hotenstvi
zachvytit priblizné 90 % strukturalnich vad.

Na zakladé vySe uvedeného Ize konstatovat, Ze v souasné dobg je ultrazvukové vySetreni, pfedevSim v prvnim tri-
mestru téhotenstvi (v kombinaci s biochemii), mezi téhotnymi Zenami nejvice oblibenou metodou screeningu chro-
mozomalnich vad. Navic Ize predpokladat, ze i v budoucnu bude ultrazvukové vySetieni predstavovat hlavni metodu
screeningu vSech typU vrozenych vad plodu a jeho vyznam v diagnostice vrozenych vad nebude ani v budoucnu pre-
konan.
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