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GUIDELINES FOR FIRST TRIMESTER SCREENING MANAGEMENT
Abstract

First trimester screening constitutes a pivotal component of prenatal care. In the Czech Republic, its implementation has
progressively expanded since 2004. The present guideline clearly and systematically delineates the role of first trimester
screening within the national prenatal care framework, outlining its principal objectives and benefits — most notably,
the accurate determination of gestational age, assessment of fetal number and chorionicity, estimation of the risk of
chromosomal abnormalities, and evaluation of the risk for pregnancy-related complications, particularly preeclampsia.
Moreover, the guideline specifies the fundamental prerequisites for the appropriate execution of first trimester screening,
particularly in terms of ensuring adequate diagnostic performance — sensitivity, specificity, false positive rate (FPR), and
the number needed to treat (NNT) to prevent one case of preeclampsia through acetylsalicylic acid (ASA) prophylaxis.
The publication offers a comprehensive overview of the methodologies employed in conducting each component of the
screening process, with references to corresponding source materials. The recommendations are presented in a concise,
structured format and are supplemented by citations of relevant primary literature and clinical practice guidelines issued
by international professional societies.

To support the development of these recommendations, key documents issued by the International Society of Ultrasound
in Obstetrics and Gynecology (ISUOG) and the International Federation of Gynecology and Obstetrics (FIGO) were
translated into Czech. The translation of both documents was verified and approved by ISUOG and FIGO, and they are
now accessible to the broader professional community. It is anticipated that the availability of these resources in the
Czech language will enhance awareness of the purpose and significance of first trimester screening and underscore the
importance of methodological adherence to ensure the anticipated clinical effectiveness.
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Abstrakt
Screening v prvnim trimestru predstavuje klicové vysetieni v ramci prenataini péce. V Ceské republice je provadén ve stale

vétsim rozsahu od roku 2004. Tento doporuceny postup jasné a systematicky vymezuje postaveni screeningu v prvnim
trimestru v systému prenatdini péce, jeho hlavni Ukoly a pfinosy - zejména v pfesném uréeni gestacniho stafi, stanoveni
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poctu plodl a chorionicity, odhadu rizika genetickych vad a rizika rozvoje téhotenskych komplikaci, zejména preeklampsie.
Dale jsou definovany zakladni podminky pro jeho adekvatniprovadéni z hlediska dosazeni dostatecné uc¢innosti - senzitivity,
specificity, falesné pozitivity (FPR) a poctu téhotnych Zen potrebnych k prevenci jednoho pfipadu preeklampsie (NNT) pfi
pouziti kyseliny acetylsalicylové (ASA) jako prevence.

Publikace poskytuje komplexni prehled jednotlivych metodik provadéni vsech zahrnutych vysetfeni a uvadi odkazy na
jejich zdroje. Doporuceni je zpracovano jako struény, strukturovany prehled, dopinény odkazy na pdvodni publikace ¢i
doporucené postupy prislusnych mezinarodnich odbornych spole¢nosti.

Pro Ucely sestaveni tohoto doporuc¢eného postupu byly do ¢estiny prelozeny klicové dokumenty doporuceni ISUOG a FIGO
(preklad obou dokumentl byl autorizovan spole¢nostmi ISUOG a FIGO) a jsou tak dostupné SirSi odborné verejnosti.
Vérime, ze dostupnost téchto dokument( v ¢estiné napomUze zvysit povédomi o vyznamu a Ucelu screeningu a potrebé

dodrzovani metodiky za Ucelem dosazeni vyse uvedené ocekavané ucinnosti.
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Uvod

Screening v I. trimestru pfedstavuje zcela zasadni vySetfeni
v systému prenatalni péce. Tento ¢lanek shrnuje doporuce-
ny standard provadéni screeningu v |. trimestru v souladu
s mezinarodnimi doporuc¢enimi.

Metodika tvorby doporuceni

Doporuceny postup byl vypracovan a oponovan specia-
listy v oblasti perinatologie, fetalni mediciny, ultrazvukové
diagnostiky a laboratorni diagnostiky.

Pfi jeho pfipravé byl proveden systematicky prehled zdro-
il se zamérenim na mezinarodni doporuceni a publikace
a dale hodnoceni Urovné ddkazCl podle schématu GRADE
(Grading of Recommendations Assessment, Development
and Evaluation). Doporuceni bylo sestaveno s ohledem na
Cesky kontext tak, aby odpovidalo organiza¢nim a legisla-
tivnim podminkam ¢eského zdravotnictvi, véetné systému
akreditace lékar( s licenci FMF a struktury laboratornich
sluzeb. Tento transparentni proces umoznuje opakovatel-
nost pfi budoucich revizich a zajistuje odbornou i etickou
legitimitu doporucent.

Cile screeningu v I. trimestru

Béhem screeningu v |. trimestru provadime nasledujici:

e oveéfeni, resp. stanoveni stafi téhotenstvi,

e stanoveni ¢etnosti a chorionicity u vice¢etnych gravidit,

« podrobné morfologické vysetreni plodu,

e stanoven rizik téhotenskych komplikaci, zejména pre-
eklampsie,

e stanoveni rizik nejcastéjsich trizomii (T21, T18, T13),

e odhad obecného rizika genetickych vad (hlavné na za-
kladé zvysené hodnoty Sijového projasnéni - NT).

Podminky pro provedeni vysetfeni

Screening je mozné provést pouze za splnéni nasledujicich

kritérii:

e gestacni stari: 11+3 az 13+6, resp. CRL 45-84 mm,

e opravnéni k provedeni: Iékaf s platnou licenci Fetal
Medicine Foundation (FMF London),

e vypocetrizik: provadén v certifikovaném softwaru - FMF
Software, ASTRAIA nebo ViewPoint.

Prakticky postup
1. Laboratorni ¢ast
Odbeér krve na stanoveni: free B-hCG, PAPP-A, PIGF idedlne

tak, aby byl vysledek k dispozici pfi provadéni ultrazvuko-

6

vého vysetfeni (pro moznost konzultace kompletniho vy-
sledku).

Preanalytickd a analytickd faze dle doporuceni CSKB CLS
JEP a SLG CLS JEP (1).

2. Klinicka cast
a) Odbér relevantni osobni a rodinné anamnézy a jeji za-
neseni do rizika kalkulujici databaze.
b) Ultrazvukové vysetreni zahrnujici:

« zhodnoceni délohy a okoli, placenty, Uponu pupec-

niku, mnozstvi plodové vody,
» méreni CRL (Crown-Rump Length) dle ISUOG (2,3),
« méreni NT (Nuchal Translucency) dle FMF London
(2,3.4),

« fakultativné: NB (nasal bone), TR (tricuspid regurgi-
tation) a DV (ductus venosus) - dle FMF (4,5),

» podrobna morfologie plodu dle ISUOG (2,3),

« Pl uterinnich arterii - prdtok uterinnimi arteriemi dle
FMF London (2,3,4),

» méfeni MAP (stfedni arteridlni tlak) dle FIGO (7,8).
¢) Zhodnoceni rizik: vypocet rizik genetickych vad (T2],
T18, T13 a obecné - velikost NT) (4) a téhotenskych kom-
plikaci, hlavné preeklampsie (4,6,7,8).

d) Konzultace s téhotnou, resp. parem - interpretace vy-
sledkd a doporuceni dalsiho postupu.

Hlavni vystupy a navazujici postup

1. Pozitivita na nejcastéjsi trizomie 21, 13, 18
Doporucujeme genetickou konzultaci se zvazenim
diagnostického vysetfeni (CVS nebo AMC) (9).

2.Zvysené NT (nad 3 - 3,5 mm)*

Doporucujeme genetickou konzultaci se zvazenim
diagnostického vysetfeni (CVS nebo AMC) (10).

3.Ndlez strukturni vady plodu
Doporucujeme genetickou konzultaci se zvazenim
diagnostického vysetfeni (CVS nebo AMC) a dalsi vyset-
feni dle typu VVV.

4.Pozitivita screeningu na preeklampsii (1:100 - 1:150)*
Doporucujeme adekvatni prevenci, tedy:

 nizkou davku ASA (100-150 mg v jedné vecerni dav-
ce) ode dne screeningu do 36+0 (7.811),

« fyzickou aktivitu (7.8),

« fakultativné stfedomorskou dietu a techniky ome-
zeni stresu (7,8).

* Zvolena cut off v zavislosti na preferenci hladiny senziti-

vity a falesné pozitivity.
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NIPT

Soucasti screeningovych strategii v prvnim trimestru v fadé
zemi je i NIPT, tedy testovani cfDNA. Podrobné pojednani
o pfinosech a limitacich tohoto vysetfeni je nad ramec to-
hoto textu. Je mozno podrobné&ji nahlédnout v doporuce-
nich zahrani¢nich odbornych spole¢nosti jako ISUOG, FMF,
FIGO, ACOG, RCOG, ISPD a dalsich. V nasich podminkach,
kdy screening v prvnim trimestru je potencidlné dostupny
véem téhotnym, ma NIPT misto spiSe jako doplhkova me-
toda, resp. screeningové vysetfeni s vysokou efektivitou na
nejcastéjsi trizomie (T21, T13 a T18). Jeho nabidka mdze byt
na misté v téchto situacich: hraniéniriziko trizomie 21z kom-
binovaného testu v prvnim trimestru (tedy obecné 1:300
- 11000), pro dosazeni maximalni senzitivity screeningu
rizika Downova syndromu v nerizikové populaci, v dalsich
specifickych situacich jako je vyznamny strach z diagnos-
tického vysetfeni, nebo zadost nerizikové téhotné, kterd
chce mit maximalni jistotu ohledné Downova syndromu a je
ochotna si vySetfeni zaplatit. Téhotna, resp. par by ale vzdy
méli byt podrobné informovani o podstaté vysetfeni, spek-
tru stavd, jejichz riziko bude testem stanovovano, efektivité
tohoto stanoveni (hlavné senzitivita a specificita) a hlavné
o tom, Ze vySetfeni nenahrazuje, resp. v pIné ifi nepokryva
spektrum vysetrovanych stavl diagnostickym vysetfenim
(CVS a AMC) a ve své podstaté nenfi vysetfenim diagnostic-
kym, ale screeningovym, tedy riziko stanovujicim.

Diskuze

Tento doporuceny postup predstavuje vyznamny krok ke
sjednocenf a zkvalitnéni provadéni screeningu v prvnim tri-
mestru tehotenstvi v Ceské republice. Dokument prehledné
shrnuje soucasné poznatky, metodiku a klinické souvislos-
ti vySetfeni a opird se o aktudlni mezindrodni doporuceni
pfednich odbornych spole¢nosti, zejména ISUOG a FIGO.
Prispiva k zakotveni ¢eské odborné praxe do rdmce moder-
niho, mezindrodné uznavaného systému perinataini péce.
Silnou strankou doporuceni je jasna struktura, propoje-
ni laboratorni a ultrazvukové ¢asti screeningu a draz na
prevenci preeklampsie prostfednictvim vcasné identifikace
rizikovych téhotenstvi a zavedeni adekvatni prevence ASA
a pomocnych rezimovych opatfeni. Zvlastni pfinos pred-
stavuje oficiadlni ¢esky preklad klicovych dokumentd ISUOG
a FIGO, ktery umoznuje hlubsi porozuméni problematice
a odkazuje na podklad v evidenci.

Z hlediska moznosti dalsiho rozvoje Ize za vhodné pova-
zovat dalsi rozpracovani implementacni strategie, kterd by
zahrnovala zejména systém auditu navdzaného na mezina-
rodniho garanta kvality, tedy FMF London, standardy pro
Skoleni a udrzovani odborné zpdlsobilosti, jakoz i nastroje
pro prabéznou kontrolu kvality ultrazvukové a biochemické
¢asti screeningu (externi a interni audit). Doplnéni ¢eskych
populacnich dat, véetné detekénich pomér(, falesné poziti-
vity a incidence preeklampsie, by posililo lokalni nastaveni
odpovidajici kvality péce. Uzite¢né by bylo i stru¢né zhod-
noceni zdravotné-ekonomickych aspektl a moznosti zacle-
néni doporuceni do ramce narodni zdravotni politiky.

Zaveér

Prvotrimestraini screening ma zasadni roli nejen v diagnos-
tice genetickych abnormalit, ale také v managementu celé
perinatalni péce. Pfi dodrzeni metodiky méreni CRL pred-
stavuje nejpresnéjsi nastroj pro dataci gravidity. Morfolo-
gické vysetreni plodu v prvnim trimestru umoznuje odhalit
40-60 % zavaznych vrozenych strukturdlnich vad. Aktualni
doporuceni ISUOG pro morfologické vysetreni plodu v 1. tri-
mestru se v zasadé shoduji s protokolem pouzivanym ve
2. trimestru se zohlednénim stadia vyvoje a velikosti zob-
razovanych struktur. Stanoveni rizika preeklampsie pomoci
tzv. ,quadruple testu”, tedy kombinovaného screeningu na
zakladé véku matky, anamnestickych Udajl, stredniho ar-
teridlniho tlaku (MAP) a pulzatilniho indexu (PI) uterinnich
arterii, pfedstavuje dosud nejefektivnéjsi metodu screenin-
gu tohoto onemocnéni. Senzitivita zachytu preeklampsie
pfed 34. tydnem pomoci prvotrimestralniho ,quadruple
testu” dosahuje 90 %, preeklampsie pfed 37. tydnem pak
75 %. Skorovaci systémy zalozené pouze na anamnestic-
kych udajich umoznuji naproti tomu zachytit priblizné 30 %
rizikovych téhotenstvi. Prevence preeklampsie nizkou dav-
kou kyseliny acetylsalicylové (ASA) je vysoce Uc¢inna a dle
presvédcivych dikazl také nakladové efektivni. Snizenim
vyskytu ¢asné preeklampsie dochazi ke snizeni poctu pred-
¢asnych porodd z této indikace, a tim i ke snizeni nakladd na
intenzivni novorozeneckou péci.

Dodrzovani doporu¢ené metodiky podpofené auditem ex-
ternim i internim zajistuje vysokou presnost a efektivitu ne-
jen tohoto vysetreni, ale rovnéz celé prenataini péce, ktera
je timto screeningem zasadné ovlivnéna.
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