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UvVoD

Prenatalni diagnostika predstavuje velmi rychle se rozvijejici odvétvi moderniho
porodnictvi. Kliovou roli v ni hraje diagnostika vrozenych vyvojovych vad. Zejména
Vv poslednich letech dochazi v této oblasti k velkym pokrokiim, vySetieni se posouvaji do
Casnéjsich fazi t€hotenstvi a umoziuji tak lékaitim volit vhodné&j$i péci pro matku i plod.
Ruku v ruce s poznanim a moznostmi prenatalni diagnostiky totiz rostou i moznosti vady
operativné zmirnit, ¢i dokonce odstranit. Zaroven vsak existuji i ptfipady, na které jsou
1ékarti kratci. V takovych ptipadech se ukazuje i odvracena tvar diagnostiky. Nékteré vady
a syndromy jsou se zivotem slucitelné, pak je na rozhodnuti rodic¢l, zda maji silu
vychovavat postizené nebo nemocné dité. Jen velmi tézko se lze vzit do jejich smutku
a zklamani. A jest¢ hife si mlUzeme predstavit, jaké je to rozhodnout se pro umélé
ukonceni t¢hotenstvi. V takto tézkych chvilich, jakymi jsou okamziky sdé€leni diagnozy i
nasledné rozhodovani o dal§im postupu, jsou rodi¢iim ¢asto prvni oporou nejen lékafi, ale 1

vSeobecné sestry, které jim pomahaji naro¢nou situaci zvladnout a pochopit.

Bakalaiska prace se zabyva vrozenymi vyvojovymi vadami, moznostmi prenatalni
diagnostiky, velky duraz je kladen na screening V prvnim trimestru t€hotenstvi, prace se
dale zabyva legislativnimi 1 socidlnimi aspekty spojenymi s prenatilni diagnostikou a

sdélenim diagnozy.

Bakalarskd prace si neklade za cil nalézt rozieSeni v rozporuplnych nédzorech
spole€nosti na prenatalni diagnostiku, ale snaZzi se piedlozit Ctendiim ve struéné a
srozumitelné forme& souCasny stav v této oblasti a zdroven poukazat i na socialni aspekty

spojené s praci nelékarskych zdravotnich pracovnik.

Prakticka ¢ast prace je zaméfena na celkovy piistup zen k prevenci v
pribéhu téhotenstvi, zdjem o prenatalni diagnostiku a uroven informovanosti a edukacni
roli neobecné sestry. Zaroven predklada i1 statistické udaje tykajici se poctu pacientek
podstupujicich prenatalni screening a informace 0 prevalenci vyskytu vrozenych

vyvojovych vad.

Motivaci pro zvolené téma je pro mé vlastni prace vSeobecné sestry na pracovisti
genetiky Plzen, s. r. 0. V bakalarské praci se tak prolinaji nejen mé profesni zkuSenosti,
ale pracovisté¢ je zde i pfimo zminéno a stava se mistem realizace prizkumu v ramci

r o~

praktické Casti bakalatské prace. Zaroven zde s laskavym svolenim vedeni (souhlas vedeni



pracoviSté je soucasti ptiloh) pfedkladam formou pfiloh 1 nékteré 2z dokumentii

vyuzivanych na pracovisti.

V bakaléiské praci jsou pouzity knizni i internetové zdroje. Prace Cerpa celkem z
30 zdroju (z toho 2 v anglickém jazyce). Pfi vybéru zdroju je kladen diraz na piehledné
zpracovani dané problematiky, erudovanost autort a aktudlnost informaci. V praci je proto
cerpano z nejaktudlngjSich zdroja, v nékterych piipadech vSak vyuzivam i star$i zdroje, a
to zejména pro jejich kvalitni zpracovani a stalou platnost uvadénych tdaji. Nejpiinosné;si
pro psani teoretické Casti se pro mé stala kniha ,,Prenatalni diagnostika vrozenych
vyvojovych vad® od trojice Ceskych prednich expertl (Poldk, Petr, Jaroslav Loucky a
Viktor Tomek, 2017). Autofi této knihy popisuji samotny prenatalni vyvoj s ohledem na
mozné patologické odchylky. Objasiiuji moznosti prenatalni diagnostiky z hlediska
jednotlivych vyvojovych stadii 1 pouzivanych metod. Kniha je velice odborné, ptesto vSak
srozumitelné napsana. Popisované udaje mapuji nejaktualné;si vyvoj v této oblasti, zaroveii

je dopliiuji o vhodné ilustrace, statistické tidaje a odkazy na aktualni legislativu.

V tivodu bych rovnéz rada objasnila pouzivané oznaceni ,,nelékatrsky pracovnik ve
zdravotnictvi.“ Toto oznaceni pod sebou pro ucely této prace skryva nejen vSeobecnou
sestru, ale i porodni asistentky, a to z divodu cCastého splynuti téchto specializaci, jak

pfimo na pracovisti genetiky, tak 1 v ambulancich gynekologa.
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TEORETICKA CAST

1 VROZENE VYVOJOVE VADY
,, Vrozené vyvojové vady (VVV) jsou patologické odchylky od fyziologického vyvoje embrya
¢i plodu. “* (Polék a kol., 2017, s. 10)

Riziko toho, ze bude plod postizen né&jakou vrozenou vadou, je V nasSi populaci
podle Gregory a kol. (2011, s. 33) 3-5%, tedy 3-5 déti ze sta. Vrozené vyvojové vady
zahrnuji celou Skalu projevi, které se mohou objevit v prenatdlnim i postnatdlnim obdobi.
Jejich zavaznost a vliv na zivot jedince mtize byt rizny. Nekteré vady jsou pomérné dobie
operabilni (dokonce uz i Vv prenatdlnim obdobi) S velmi uspokojivymi vysledky. Plati to
zejména o rozstépech rtu a patra a nékterych srdecnich vadach. V nékterych ptipadech jsou
vSak vady natolik vazné, ze jsou nesluditelné se zivotem. Vrozené vyvojové vady se
vyznamn¢ podileji na perinatalni imrtnosti a zhruba ve 20 % i na imrtnosti novorozenecké
(Polaka kol., 2017, s. 10-11). Ani v piipad¢, pokud je vada slucitelna se zivotem, nema
postizeny jedinec Gpln¢ vyhrano, vrozené anomalie zkracuji vyznamné¢ stfedni délku zivota
a zpravidla vyzaduji zvySené naroky na poporodni péci a chirurgické zakroky v pribéhu

zivota. Rovnéz kladou vysoké ndroky na pecujici rodinu.

Stavajici okolnosti tak vedou ke stdle se zvySujici snaze o v€asné rozpoznani
moznych vad. Na vyznamu tak nabyvé fetdlni medicina. Tato mezioborova odbornost je
tvofena tymem odbornikl, zejména porodnikil, genetikli, biochemikl, radiologt,
neonatologil, kardiologli a dalSich specialistl. I pfes snahu téchto 1ékatii je vSak primarni
prevence velmi slozitd, vychazi pfedev§im 2z mozZnosti pldnovaného rodicovstvi,
dodrzovani vhodné Zivotospravy a snahy odhadnout ,,v¢as* ptipadna rizika. V moderni
medicing se primarni prevence uplatiiuje zejména v ramci preimplantacni diagnostiky pfi

umélém oplodnéni ,,in vitro®.

v

Mnohem realnéjsi je v soucasnych podminkach sekundarni prevence, tj. prenatalni
diagnostika vyuZivajici neinvazivni a minimalné invazivni metody V pritbéhu téhotenstvi.

Data ziskana timto zplisobem tvoii zaklad pro screening a diagnostiku moznych anomalii.
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1.1 Prenatalni vyvoj a etiologie VVV

T¢hotenstvi za¢inad splynutim muzské pohlavni bunky spermie s zenskou pohlavni
bunkou, vajickem, a naslednou nidaci — uhnizdénim oplodnéného vajicka v déloze a je
ukoncéeno porodem plodu. Trva v priméru 40 tydna (10 lunarnich mésici, tj. 280 dni) a je
rozdéleno do tii trimestru (Roztocil, 2008, s. 86). Plod je v zarodku nazvan ,,.Embryo*. Od
10. gestacniho tydne (oznacovano téz jako 10+0 az 10+6 dni) zaciné fetalni obdobi. Polak
a kol. (2017, s. 15) upozoriiuji na rozdilnost v pojeti odborniku, ktefi pocitaji toto obdobi
nékdy az od 12. gestacniho tydne. Rozdilné pojeti je zplisobeno neustdlenou terminologii
pfi datovani té¢hotenstvi, v klinické praxi se podle Caldy a kol. (2010, s. 53) mizeme setkat
se stafim klinickym, které je pocitané od prvniho dne posledni menstruace, i se stafim

koncepénim. Koncepéni stafi (poceti) datuje t€hotenstvi az cca o 2 tydny pozdéji.

Prvni trimestr zac¢ind oplozenim a kon¢i 13. tydnem téhotenstvi. V tomto obdobi
se plod rychle vyviji a je obzvlasté citlivy na pusobeni riznych $kodlivin. Koncem tohoto
obdobi je tlukot srdce je slySet stetoskopem. Vytvoiily se prsty s mékkymi nehty.
Na prstech jsou ziejmé otisky prsti. Plod reaguje na dotyk. Vyvijeji se pohlavni orgéany,
ale ur€eni pohlavi je zatim obtizné. Plod se hybe, svira pést a pohybuje hlavou. Na konci
tietiho mésice (prvniho trimestru) je plod asi 10 cm dlouhy a vazi ptiblizné 100 g. Druhy
trimestr zacind 14. tydnem a kon¢i 27. tydnem t€hotenstvi. Ve 27. tydnu téhotenstvi vazi
plod zhruba 1300 g, vyrazné se vyviji mozek, pohyby zacinaji byt omezené v disledku
ubyvajiciho mista. Tteti trimestr zac¢ina 28. tydnem t¢hotenstvi a kon¢i porodem. Plod je

jiz vyvinuty, zivotaschopny (Hourova a kol., 2007, s. 33-77).

Fyziologické téhotenstvi je tchotenstvi s nizkym rizikem. V prib&hu gravidity

nejsou pritomny zadné rizikové faktory a vysledky klinickych vySetteni jsou fyziologické.

U jedné Ctvrtiny aZ tfetiny téhotnych se vSak vyskytuji rizikové faktory. Takové
téhotenstvi, u kterého byl rizikovy faktor zjistén, je oznaCovéano jako rizikové. Tento
termin v sob¢ nese Siroké spektrum rizik, ktera je tfeba sledovat. Jedna se o stav
charakterizovany biologickymi ¢i socialnimi faktory ovliviiujicimi prubéh téhotenstvi.
Z hlediska prevence je nutna vcasna identifikace rizikovych faktorti a nasledna péce o
rizikoveé téhotné. Prabéh téhotenstvi mize, ale nemusi byt patologicky, t¢hotenstvi miize

probihat i zcela normalné (Roztocil, 2008, s. 162).

Patologické téhotenstvi je téhotenstvi s vysokym rizikem. Rizikové faktory
vV tomto piipadé mohou, ale nemusi byt pfitomny. Jsou vsak pfitomny patologické
12



vysledky klinickych vySetieni nebo laboratornich vysledki. Patologicky pribéh té¢hotenstvi

jsou stavy, které t€hotenstvi predchéazeji a se kterymi do t€hotenstvi Zena vstupuje nebo

vznikaji az v samotném pribéhu téhotenstvi.

Patologicky prib¢h gravidity tak mize byt ovlivnén mnoha vnéj§imi 1 vnitinimi

rizikovymi faktory mezi nejznamé;jsi lze zaradit zejména nasledujici:

1.11

vys$si matetsky vek, nad 35 let

t€hotné s anamnézou porodu ditéte s vadou
partnersky par s anamnestickou zatézi
Zeny s anamnézou opakovaného potraceni
t¢hotné s diabetem

téhotné s vysokym krevnim tlakem
téhotné zavislé na navykovych latkach

téhotné s viceCetnou graviditou (Polak a kol., 2017, s. 17).

Rozdéleni vrozenych vyvojovych vad

Z ¢asového hlediska mohou vzniknout vyvojové vady kdykoliv béhem téhotenstvi.

Pokud dojde ke vzniku vady pfi d€leni pohlavnich buné¢k, jednd se o gametopatii, pfi

vzniku mezi 1. a 3. gestatnim tydnem hovofime o blastopatii, v obdobi mezi 4 a 12.

gestaénim tydnem o embryopatii a po 12 tydnu o fetopatii. (Polak a kol., 2017, s. 15).

Z hlediska pricin vzniku vyvojovych vad Ize faktory rozd¢lit na:

genetické faktory (jako jsou chromozomalni aberace)

faktory zevniho prostredi

Mnoho béznych vrozenych vad vznika spoleénym piisobenim genetickych a
zevnich faktort. Pii hledani ptic¢in vzniku vyvojovych vad je vSak potieba mit na
paméti, ze vétSina vrozenych vyvojovych vad vznika bez zjevnych pficin (Polék a

kol., 2017, s. 13).

Naprosta vétSina vrozenych defektii je zpusobena pravé multifaktorialnim

pusobenim. Polak, Loucky a Tomek (2017, s. 13) uvadéji az 85 %. Mezi vnitini faktory

patii takzvané geny malého ucinku, jak uvadéji tito autofi, jedna se o systémové choroby

matky, jako je porucha gluk6zové tolerance a metabolické vady. Mezi zevni faktory

13



muzeme zafadit faktory fyzikalni a chemické podstaty, dale bakteridlni a virové faktory,

nedostatek vitamind, nutri¢ni nevyvazenost atd. Plisobenim téchto faktort vznikaji:

e poruchy uzavéru neuralni trubice (NTD)

e srdecni defekty

e rozstépové vady dutiny astni

e poruchy vyvoje ledvin a mocovych cest atd. (Polak a kol., 2017, s. 13).

Monogenni choroby

Monogenni choroby vykazuji rodovou zatéz, jejich podil na celkovém poctu VVV
je celkem nizky, kolem 6 %. Podkladem téchto abnormalit je mutace urcitych genii (Polak

akol., 2017, s. 13).
Disturpéni vady a ptisobeni teratogent

Do této skupiny fadime redukcni deformity koncetin plodu, kdy v urcité fazi vyvoje
plodu dochazi k deformaci ¢i amputaci vyvijejicich se ¢asti koncetin (Poléak a kol., 2017, s.
13,14).

Chromozomalni aberace

Chromozomalni aberace se vyskytuji pomérné Casto, jsou pfi¢inou az poloviny
spontannich potratd a postihuji pfiblizn¢ 0,7 % novorozencli. Mlizeme je rozdélit na
numerické chromozomadlni aberace a strukturdlni chromozomadlni aberace. Strukturalni
chromozomalni aberace tvofi Siroké spektrum vad, vznikaji v disledku $patné korekce
chromozomalniho zlomu. Numerické chromozomalni odchylky tvofi pfiblizné 3 % vSech
VVV(Polak a kol., 2017, s. 12,13). Mezi nejcastéjsi odchylky od spravného poctu

chromozom patfi:

e Triploidie — patfi k nejcastéj$im chromozomalnim aberacim a je viibec nejéastéjsi
chromozomalni aberaci zjiStovanou mezi Casné¢ potracenymi plody, naprosta
vétSina plodl je spontdnné potracena nebo mrtvé rozena. Porod Zivého ditéte je
velmi vzacny, pteziti se pohybuje pouze v fadu hodin.

e Edwardstv syndrom — trizonie 18. chromozomu. Jedna se o tézky malformacni
syndrom. Zaostavani ristu plodu velmi komplikuje t€hotenstvi, mnohdy dochazi k
intrauterinni smrti. Prognéza pro zZivot je velmi Spatna, vétSina déti umird v

novorozeneckém vé&ku, cca 12 % pieziva kojenecky vek.
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Turnerdv syndrom — monozomie chromozomu X muzeme nalézt u 1 divky z 2000
novorozencl zenského pohlavi. V détstvi jej charakterizuje trojuhelnikovy oblice;,
vadny skus, nizko posazené usi. Genital je détsky, nedochazi k rozvoji puberty. Asi
u 20 % divek je pridruzena srdec¢ni vada, u 50 % divek vada ledvin. Maximalni
vyska dosahuje v dospé€losti do 155 cm. IQ takto postizenych divek je normalni,
obecné vsak plati, ze maji velmi Spatny prospéch z matematiky. Naopak postizeni,
kterym trpi pouze muzi, je Klinefelteriiv syndrom. Takto postizeny se rodi 1
chlapec z 670 novorozencti muzského pohlavi. Cast&ji se vyskytuje u déti matek
starSich 35 let. Do puberty byva vyvoj nenapadny, puberta je opozdénd, miize byt
lehka psychomotoricka retardace. DalSimi pfiznaky mohou byt hypogenitalismus,
aspermie ¢i gynekomastie. Muzi s timto syndromem maji dlouhé koncetiny.
Patauiv syndrom — trizonie 13 tézky malformacéni syndrom. T¢hotenstvi konci
¢asto samovolnym potratem nebo pied¢asnym porodem, vice nez 90 % narozenych
déti umira do jednoho roku véku (Polak a kol., 2017 s. 12, 59-63).

Nejcastéji se vyskytujici odchylkou od spravného poctu chromozomi je Downiv
syndrom — trizonie 21. chromozomu. Downiv syndrom je télesnou i duSevni
poruchou ,,Sviij ndzev dostala vada po lékari jménem Langdon Down, ktery proved]
podrobné hlaseni o podobé déti z psychiatrickych zarizeni na vychodnim konci
Londyna.” (Cuckle et al., 2002, s. 399). Downtv syndrom se v nasi populaci
vykytuje u 1 novorozence ze 7000-8000 Zzivé narozenych déti. Jedinci s timto
syndromem maji malou zavalitou postavu, typicky obli¢ej — plochy nos, o¢i blizko
u sebe, Sikme, s kozni fasou, mala usta, vétsi jazyk, nizko posazené usi, kratky krk
s kozZni fasou na zatylku, prsty na koncetinach kratké. VétSina matek téchto déti je
star§i 35 let, pouze asi 10 % jsou dédi¢né piipady. Ttetina takto postizenych ma i
pfidruzené vady, napt. srde¢ni. IQ je v rozmezi 25-50, dovednostni variabilita je
riizna. Jsou socialné adaptabilni, muzikalni, vétSinou pratelsti (Silhova a
Stejskalova, 2006, s. 60, 61). Profil novorozence s Downovym syndromem je

zobrazen v ptiloze A.
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1.2 Statistické idaje vyskytu vrozenych vyvojovych vad v Ceské

republice

Ustav zdravotnickych informaci a statistiky (UZIS) vypracoval za pomoci mnoha
odbornikll prehled nejcastéji se vyskytujicich vrozenych vyvojovych vad na Gzemi nasi
republiky v letech 2000-2014, tato publikace byla vydana v roce 2017 a poskytuje
nejaktualnéjsi piehled vyskytu vrozenych vyvojovych vad na uzemi naseho statu. Autoii
publikace upozoriiuji na mozné odchylky v tdajich zptsobenych metodikou sbéru a
zpusobem zpracovani dat, ktery prochéazel v pribéhu let nékolika zménami. Od roku 2000
je zdrojem dat publikace kromé Narodniho registru reprodukéniho zdravi (NRRZ) —
vrozené vady, navic je§t€ NRRZ — novorozenci, kde jsou hldseni potfizovana za kazdého

novorozence véetné mrtvé narozenych (UZIS, 2017).

Z udaji 1ze vycist, Ze nejvice je zastoupena skupina vrozené vady obéhové
soustavy (Q20-Q28), ktera predstavuje v priméru v obdobi 2000-2014 vice nez 41 %. Na
druhé strané, nejméné ze zastoupenych vad jsou vrozené vady dychaci soustavy (Q30—
Q34) 0,80 % (rozpéti 0,4—1,5 %) a abnormality chromozomu nezatazené jinde (Q90—Q99)
2,1 %, Downtiv, Edwardstiv a Patauiiv syndrom. Zastoupeni jednotlivych vybranych
chromozomalnich vad je podrobné znazornéno v grafu v pfiloze B. Za relativné nizkym
poétem narozenych déti s vyskytem chromozomalni vady stoji velka efektivita
prenatalnich screeningi. U Dawnova syndromu se od roku 1994 vyhoupla UspéSnost
Z necelych 40 % na vice nez 90 %. Pfesto to neznamend, Ze by se tato vada a dalsi
chromozomalni aberace pfestaly objevovat, pravé naopak (u Downova syndromu se
vyskyt zvySil od roku 2000 do roku 2014 téméi o polovinu). Riziko téchto aberaci se
zvySuje se stoupajicim vékem tehotné a z dlivodu nepiiznivé se vyvijejici demografické
situace v Ceské republice (kontinualné se zvysuje primérny vék rodiéek) se zvysuje i
celkova pfitomnost téchto diagnéz. Z udaji uvedenych UZIS je patrné, Ze se zvysuje jak
pocet rodicek ve véku 35 let a vice, ale i celkovy prumérny veék rodi¢ek. V roce 2014 byla
vice neZ polovina rodicek ve véku 30 let a vice. Z hlediska vyskytu vad u obou pohlavi je
patrné vyssi zastoupeni u chlapct, které se v pribéhu let neméni. Od roku 2000 do roku
2014 kolisa v rozmezi 57,5-61,3 % postizenych chlapcii z celku (UZIS, 2017). Z vyse
uvedené¢ho je patrné, Zze s vyvojem situace stoupa dilezitost prenatdlni diagnostiky,
zejména pak vcasné zachyceni v podobé screeningii v prvnim trimestru téhotenstvi.

Zastoupeni jednotlivych vad je podrobné znazornéno v grafu v ptiloze B.
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2 PRENATALNI DIAGNOSTIKA

,, Prenatalni diagnostika je mezioborovou disciplinou, ve které se uplatnuji poznatky 2
gynekologie a porodnictvi, klinické biochemie, genetiky a zobrazovacich diagnostickych
metod. Ukolem je co nejcasnéjsi a nejpiesnéjsi odhaleni abnormdlné se Vyvijejiciho

plodu. “ (UZIS, 2017)

Jak jiz bylo naznaceno V pfedchozi kapitole, diky genovym technologiim lze
vV ramci primarni prevence vzniku defektli zkoumat geneticky materidl plodu v ranych
stadiich jejich vyvoje. Praktické vyuziti spoCiva v tom, Ze mizeme piedpovédet vyskyt
ur¢it¢tho onemocnéni nebo abnormalit, které jsou plodu dany geneticky. Preimplantacni
diagnostika se vyuziva pfi umélém oplodnéni ,,in vitro* (ve zkumavce). Zamétfuje se na
selekci embryi podle jejich kvality. Pokud bunky nejsou defektni, jsou pieneseny do
mateiské délohy (Ondok, 2005, s. 152-168). V ptipadé planovaného rodicovstvi je jako
primérni prevence vhodné genetické vySetfeni, které pomaha odhadnout ptipadna rizika,
sestava z genetické konzultace s vytvofenim rodokmenu klienta nebo obou partnerii —
informace 0 sourozencich, rodi¢ich, tetach a strycich a prarodi¢ich. V rodiné nas zajimaji
pfedev§im vrozené vyvojové vady (rozStépy rtu, patra, srde¢ni vady...), mentalni

retardace, zdvazna onemocnéni (infarkty, mrtvice, zhoubné nadory), event. pfi¢iny umrti.

Samotna prenatilni diagnostika predstavuje sekundarni prevenci vzniku
defektii a zahrnuje vicero zpisobll, jak zjistit defekt plodu. Prenatdlni diagnostika ma v
moderni mediciné dva jasné cile: zdrava matka a zdravé dité. Nejriiznéjs$i vySetfeni se
provadéji proto, aby se vyloudily riizné genetické abnormality ve vyvoji nebo na n¢ bylo
véas upozornéno. Tato vymozZenost dava rodi¢im moznost volby, zda jsou ochotni
akceptovat postizeni ditéte a do jaké miry. Efektivita prenatalni diagnostiky se dle udaju
UZIS (2017) zvy$uje pro vsechny sledované vrozené vady. Nejéastéji prenatalné
zachycovanymi vadami jsou Vrozené chromozomové aberace, konkrétné Downiv
syndrom. Dale defekty neuralni trubice (anencefalie, spina bifida), defekty stény bfisni a
vrozené vady ledvin. Prenatdlni diagnostika tak v nékterych ptipadech vyznamné ovliviiuje

vyskyt téchto vad u narozenych déti.

Diagnostika genetickych vad se stala soucasti 1€katrské védy a jeji vyvoj se fiti
posledni dobou natolik kuptedu, az se mize zdat, ze budou veSkeré vrozené vady

minulosti. Nanestésti je tomu pravé naopak. Paradoxni je, Ze, pocet jedinct s genetickou
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vadou ve svéte stoupa. Jak jiz bylo naznaceno v predchozi kapitole, na zvySujici se pocet
jedinct s vrozenymi vadami se podileji faktory vnéjsi, jako naptiklad i zhorSujici se zivotni
prostiedi, 1 faktory vnitini, jako je zdravotni stav matky. Do t€hotenstvi vstupuje piiblizné
5 % Zen se zavaznym onemocnénim, jako jsou diabetes melitus, hypertenze, u dalSich az 5
% zen se rozviji patologické t€hotenstvi bez rizikovych faktorl. V praxi je proto dilezita
disledna prenatalni péce, ktera by prostfednictvim screeningu pomohla zachytit zbytek

abnormalit u téhotnych Zen (Stejskalova a Silhanova, 2006, s. 29-31).

,,Screeeningovd vySetreni predstavuji zakladni metodu prenatalni diagnostiky,
ktera je urcena vsem tehotnym Zenam. Vysledek téchto vysetreni pak vytipuje ty Zeny, kde je
vys$$i riziko postizeni plodu vyvojovou vadou.* (Gregora a kol. 2011, s. 33) Optimalni
fale$né pozitivity. Screeningu vrozenych vyvojovych vad jesté v t€hotenstvi se vénuje cely
obor mediciny — prenatalni diagnostika. Spojuje n¢kolik neinvazivnich testli a podrobnych
ultrazvukovych vysetieni v riznych tydnech té¢hotenstvi (Hajek a kol., 2004, s. 56). Pokud
je vysledek téchto testd pozitivni, nemusi to jesté znamenat, Ze plod vrozenou vadu ma,
obvykle je doporuéeno absolvovat dalsi vySetfeni v ramci odborné diagnostiky (Gregora a

kol. 2011, s. 33, 34).

Piima diagnostika je na rozdil od screeningu zaloZena na zkouméani reilnych
priznaki VVV. Invazivni diagnostické metody jsou metody vyuZivané v piipadé
pozitivniho  screeningového nalezu, jejich ukolem je stanovit definitivni

diagnostické/terapeutické rozhodnuti (Novotny, 2011, s. 69).

2.1 Metody prenatalni diagnostiky

VySetfovaci metody v prenatalni diagnostice slouzi k poznani zdravotniho stavu
vySetiované t€hotné Zeny i1 plodu. Upfesni diagnézu a umozni zahdjeni UCinné terapie.
Predevsim specidlni vysetfovaci metody mohou potvrdit nebo vyloucit podezieni na
urcitou chorobu, které¢ vzniklo na zdkladé anamnézy a celkového klinického vySetieni. V
soucasné dobé& neexistuje zadny univerzalni test, ktery by byl schopen odhalit vSechny
druhy moZzného postizeni plodu. V praxi jsou proto vyuzivany razné druhy invazivnich 1

neinvazivnich testd, které se navzajem doplituji a kombinuji (Cech a kol. 2014, s. 143).
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Neinvazivni testy prenatalni diagnostiky jsou provadény takovym zplisobem, Ze pfi

nich nemtizeme poskodit plod. Jedna se o biochemicky screening a ultrazvukové vysetieni.

v

Mezi nejznamé;jsi invazivni vykony pak fadime amniocentézu, odbér vzorku choria

(resp. placentocentézu) a punkci pupeéniku (Calda a kol., 2010, s. 320). V pripadé
invazivnich zakroki je nutny pisemny informovany souhlas pacienta. Ten zpravidla
obsahuje:

e popis ucelu odbéru vzorka

e popis navrhovanych metod a postupti

e rizika vykonu

e limitace a omezeni spojena se zakrokem

e alternativy vySetieni

e udaje o mozném omezeni v obvyklém zptlisobu Zivota

e pouceni o pravech pacienta

e Vlastni souhlas stvrzeny podpisem

Zacatkem 90. let se provadélo roéné zhruba 3 500 az 5 550 invazivnich vykoni,

koncem 90. let to jiz bylo vice nez 10 tisic vykonti za rok. Maximalni pocet byl proveden v
roce 2007 — 19 317 vykont. V roce 2008 to bylo 19 051 vykont, v roce 2009 18 909, v
roce 2010 16 511 vykont, v roce 2011 13 505 vykont, v roce 2012 je to 11 517 vykond. V
letech 2013 a 2014 dochazi k dalsimu poklesu ptipadi invazivni prenatalni diagnostiky
provedené v Ceské republice. V roce 2013 bylo provedeno 9 764 vykont a v roce 2014
8 754 vykoni pfi nartistu zachytd vrozenych vad, na ubytku invazivniho testovani se podili
zejména UCinnéjsi zplisob vyuziti screeningll s vyssi efektivitou zachytu (prvotrimestralni

screening, integrovany screening prvniho a druhého trimestru) (UZIS, 2017).

2.1.1 Neinvazivni metody

Jak uvadi Polak, Loucky a Tomek (2017, s. 253), soucasné screeningové metody
jsou zalozeny na méfeni biochemickych nebo ultrazvukovych markeri, které se 1isi u
postizenych a nepostizenych t€hotenstvi. Nejcastéjsim genetickym onemocnénim, které 1ze
odhalit pomoci biochemického a ultrazvukového testovani, je trizonie 21. chromozomu a

déle trizonie 18. a 13. chromozomu.
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Biochemicky test

Biochemicky test spoc¢iva v poznani, ze v pribéhu te¢hotenstvi dochazi v organismu
zeny k produkci biochemickych latek, které jsou pomoci testii métitelné. Vysledky méteni
pomahaji monitorovat stav matky a zjistovat informace o plodu. Od roku 1988 se pouzival
tak zvany triple test, Ktery sledoval tfi hladiny biochemickych markert. Ve druhé poloving
90. let pribyl do testovani Ctvrty parametr a test byl oznacovan jako kvadruple test.

V soucasné dobé€ se vyuziva kombinovany test, popf. integrovany test.
Ultrazvuk

Pocatek vyuziti ultrazvuku v Zenském Iékafstvi v nasi republice je podle Hourové a
kol. (2007) datovan do 60. let minulého stoleti. Podstatou ultrazvuku je mechanické vinéni
o vyssi frekvenci nez béZné slySitelny zvuk. Ultrazvukové vinéni se o lidské tkané lomi a
odrazi v zavislosti na hustoté tkand. Cim je hustota tkané v&tsi, tim vice odrazi paprskiL.
Pro vySetieni té¢hotnych Zen se vyuzivaji v praxi dva typy ultrazvukovych sond. Sonda
bfisni a vaginalni. K zobrazeni se vyuziva 2D i 3D, respektive 4D zobrazeni. Specidlnim
typem je pak tzv. dopplerovské vySetieni, které¢ méti prichod krve cévami. Dle Policara
(2010) dochazi k prudkému rozvoji ultrazvukové diagnostiky zejména v 90. letech
minulého stoleti. Ultrazvukem muizeme vySetfovat chromozomalni vady, rozstépové vady,
vady zaZivaciho traktu a srde¢ni vady. Vyhodou ultrazvukového vySetfeni je jeho

nenaro¢nost, rychlost provedeni a interpretace vysledku (Policar, 2010, s. 63-65).
NIPT

Nejnovejsi zpiisob testovani postupné zavadény do praxe je zaloZen pfimo na
genetické vybaveé plodu, kterou lze testovat z matetské plazmy a séra. Tato metoda
neinvazivniho testovani pouze pomoci odbéru krve téhotné je oznafovéana jako NIPT.
Vyznamny posun v této oblasti nastal v roce 2008, kdy se podatilo oddélit genetickou
vybavu matky od plodu a posoudit tak lépe moznd genetickd onemocnéni plodu.
Senzitivita NIPT se blizi 100 %, pii velmi nizké falesné pozitivite. Vzhledem k potiebé
urc¢itého mnozstvi DNA plodu k poméru mnozstvi DNA matky se NIPT da provadét mezi
9. a 10. tydnem téhotenstvi. V piipad¢ selhani testu jej 1ze opakovat po urc¢ité dobé, kdy
fetalni objem DNA vzroste. Pii pozitivhim nédlezu je nutné ovéfeni pomoci dalSich
invazivnich metod. Pfes velkou spolehlivost této metody neni zatim v praxi zcela béZna.

Sama o sobé totiz nedokaze nahradit kombinaci biochemického a ultrazvukového
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testovani, je tedy vhodna spiSe jako dopliikova metoda napiiklad u Zen, kterym pomoci
b&zného screeningu v 1. trimestru vySel pozitivni vysledek. Cimz by se, jak podotyka
Polak a kol. (2017, s. 253-263) snizil pocet invazivnich metod testovani, které predstavuji

vyssi riziko pro plod.

2.1.2 Invazivni metody

Amniocentéza

Tato metoda je znama jiz od 19. stoleti, ve svych pocatcich se pouzivala k ukonceni
t¢hotenstvi. Ke skute¢nému rozsifeni této metody doslo az v 50. letech 20. stoleti, pomoci
této metody se podafilo urcit pohlavi plodu. Po roce 1968 se pomoci amniocentézy

podafilo poprvé diagnostikovat Downuv syndrom (Calda a kol., 2010, s. 320, 321).

Jedna se o punkéni metodu, pomoci které je ziskdn vzorek plodové vody pro
genetické  vySetfeni, biochemickou analyzu, nebo mikrobiologické vySetfeni.
Amniocentéza se provadi mezi 15. a 22. tydnem téhotenstvi. ,,Tato metoda patri mezi
provadi tenkou punk¢éni jehlou pod ultrazvukovou kontrolou. Odebira se 10—20 ml plodové
vody. Vykon se provadi nejcastéji ambulantné. Po odbéru se doporucuje klidovy rezim.
Riziko pro plod je pomérné malé. Do 2 tydnli po provedeni je uvadéna 0,5 az 1% fetdlni

ztrata (Polak a kol., 2017, s. 249).
Biopsie choria

Tato metoda je k dispozici od 80. let minulého stoleti (Calda a kol. 2007). Biopsie
se provadi stejnou jehlou jako amniocentéza. Jde o vySetfeni, kdy se odebere vzorek tkang,
ktera tvoii zaklad budouci placenty, a vysetii se (Cech a kol., 2014). Biopsie choriovych
klki (CVS) se provadi idedln€ mezi 11. a 14. gestaénim tydnem. Vykon se provadi tenkou
punkéni jehlou pod ultrazvukovou kontrolou. Vykon se provadi ambulantné. Do 2 tydnil

po provedeni je uvadéna 0,5 az 1% fetalni ztrata (Polak a kol., s. 247).
Odbér fetalni krve — Kordocentéza

Jedna se o punkci pupeCnikové vény, pomoci niz se ziskdva fetdlni krev pro
genetické, biochemické, hematologické, mikrobiologické ¢i imunologické vySetfeni.

Nejvhodnéjsi doba pro provedeni je po 20. gestacnim tydnu. Jehlou se odebiraji 2—4 ml
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pupecnikové krve pod ultrazvukovou kontrolou. Vykon se provadi ambulantné s kratkym
pobytem téhotné v centru. Po vykonu je doporuc¢en min. 14denni klidovy rezim. Riziko
fetalni ztraty po tomto vykonu se pohybuje mezi 1-2 % do dvou tydnl od provedeni
zakroku (Polaka kol. 2017, s. 251). Tato metoda se nejcastéji vyuzivala v diagnostice
metabolickych poruch. V soucasné dobé se vSak vzhledem k pokrokiim v prvotrimestrové

diagnostice pfili§ nepouziva.

2.2 Screening VVV v prubéhu gravidity

Pojem screening je pomérné Casto vyuzivany, nejen v oblasti 1ékafstvi. Tento
zpusob hromadného testovani ma za cil zjistit vyskyt — prevalenci daného onemocnéni
Vv urcité skupiné. Zakladnim smyslem tohoto testovani v oblasti mediciny je tedy zejména
identifikovat jedince, u kterych je vysS§i pravdépodobnost vyskytu onemocnéni.
Screeningova vysetfeni nejsou v soucasné dobé hrazena ze zdravotniho pojiSténi, vétSina
pojistoven vSak umoznuje Cerpat pro tyto ucely prispévky. Efektivné provadény screening

by mé&l podle Poléka a kol. (2017, s. 19-26):

e hledat jasné definovana onemocnéni

¢ m¢élo by se jednat o onemocnéni zavazna s moznostmi dal$iho postupu
e jednotlivci by méli mit rovnocenny pristup ke screeningu

e screening by mél byt ekonomicky

e m¢l by byt dostupny z hlediska poctu testovacich mist

e screeningovy test musi byt jednoduchy a bezpecny

Pozadavky na screening:

senzitivita — pravdépodobnost zachytu onemocnéni

o fale$na pozitivita — procentudlni pravdépodobnost pozitivniho nalezu v piipad¢, ze
hledané onemocnéni neni pfitomno

e specifita — popisuje, s jakou pravdépodobnosti test spravné oznaci vysledek jako
negativni v ptipad¢€, ze onemocnéni neni pritomno

e pozitivni prediktivni hodnota — procentualni pocet spravné pozitivnich vysledkd,

1ze vyjadtit 1 pomérem spravnych a nespravnych pozitivnich vysledk
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2.2.1 Screening v prvnim trimestru

Souhrnné lze konstatovat, Zze v poslednich letech dochazi k vyznamné zméné
screeningti provadénych v Ceské republice. Stale vice se vyuziva screening I. trimestru,
ktery ma vyssi zachytnost nejen Downova syndromu. Jak uvadi i Polak, Loucky a Tomek
(2017, s. 37), je snahou odbornikd piesouvat vySetfeni na rana stadia téhotenstvi, ktera
umoziuji nasledné vEétsi moznosti v oblasti péce o téhotnou i plod. Kompletni UZ
screening a dalSi vySetfeni jsou zajiStovana v centrech prenatalni diagnostiky Skolenymi
specialisty. V soucasné dobé se v praxi mizeme V1. trimestru nejéastéji setkat

S kombinovanym testem.

Kombinovany test se sklada ze dvou biochemickych a nékolika ultrazvukovych
parametrl, provadi se od 11. do 14 tydne téhotenstvi (10 tydnt + 0 dni — 13 tydnl + 6
dntl). Kombinovanym testem se vySetfuji biochemické markery PAPP-A, free B-hCG a
mé&ii se nuchlearni transfluence (NT). Mozné je méfeni i dalSich hodnot, naptiklad nosni
kost. Zaroven se zjistuje i v€k a télesna hmotnost matky. Zjisténé udaje vyhodnocuje
pocitacovy program, ktery urci riziko vzniku VCA (vrozenych chromozomovych aberaci)
— Downiiv syndrom. Toto vySetfeni ma zhruba 85% senzitivitu pro zachyt plodi
s Downovym syndromem. Zenam s pozitivnim vysledkem je umoznén odbér choriovych

klku, poptipad¢ amniocentéza (Polak a kol., 2017, s 37-39).

Biochemicky screening:

Z krevniho séra matky se sleduji nasledujici hodnoty

e free B-hCG (volna B podjednotka lidského choriového gonadotropinu), hCG je do
krve uvoliiovan poté, co se oplodnéné vajicko zahnizdi do délozni sliznice. hCG je
jeden z prvnich ukazateli ptipadného téhotenstvi Zeny. V okamziku zahnizdéni
oplodnéného vajicka (zygoty) do délozni sliznice zacinaji buiky, tvofici zaklad
placenty, uvoliiovat do krve hormony a chemické latky, které zabrani ptichodu
dal$i menstruace. Hladina hCG v pocatku téhotenstvi ma tendenci k velmi
rychlému nardstu. Mnozstvi obsazené v krvi se zpocatku nasobi kazdé 2-3 dny.
Nejvyssi obsah hormonu v krvi nastava okolo 9.—10. tydne t€hotenstvi a poté mirné
klesa. Od 25. tydne hodnota hCG v krvi nastavajici maminky zUstava jiz neménna
az do porodu. Tento hormon je v téle moZny zaznamenat jest¢ zhruba 7 dni po

porodu, kdy jsou jeho zbytky vylu¢ovany moci.
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e PAPP-A
(pregnancy — associated plasma protein A — specificky t¢hotensky protein),
vysokomolekularni glykoprotein produkovany placentou béhem gravidity, ptechdzi do
krve matky (Polak a kol., 2017, s. 42).

UTZ screening:

Biometrie plodu

Toto obdobi je vhodné pro odhaleni Downova syndromu i dalSich patologickych
stavll. V prvnim trimestru je méfena zakladni biometrie plodu. Méti se vzdalenost temeno-
kostréni. Tento parametr je zasadni pro stanoveni rizika chromozomadlnich aberaci. Mezi
11. a 14. gesta¢nim tydnem je vzdalenost 45-84 mm (Polék a kol., 2017, s. 47, 48). UTZ

snimek je soucasti ptilohy C.
Sijové projasnéni (NT)

Nuchlearni transfluence se pomoci ultrazvuku zobrazuje jako tenka vrstva tekutiny
v podkozni oblasti zatylku. Obecné plati, ze ¢im SirSi je NT, tim je vyssi riziko
patologického vyvoje plodu. Vysok4a hodnota zna¢i chromozomadlni aberace, genetické
syndromy 1 srde¢ni vady, rovnéz je spojovana s vyS$im rizikem potratu. Za ideéalnich
podminek by méla hodnota TN v prabéhu gestace plynule naristat (Calda a kol. 2010, s.
94). (UTZ snimek je soucasti pfilohy C).

Nosni kustka

Neptitomnost nosni ktstky v 1. trimestru je UZ marker specificky pro Downlv
syndrom. U téchto jedincii dochédzi vlivem patologické osifikace ke vzniku
charakteristického Sirokého nosu. Kromé¢ Downova syndromu je absence nosni kosti

dulezitym ukazatelem i dalSich trizonii (Polak a kol., 2017, s. 59-64).
Dopplerovské vysetireni

Pulzni dopplerovské vySetfeni umoziiuje pomoci barevného mapovani cévnich
pritokd zobrazit tokové kiivky v srdci a cévach. V prvnim trimestru je vySetfeni zaméteno

zejména na funkci srdce, dokaze vSak odhalit i riziko trizonie 21. chromozomu. Pokud je
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pomoci ostatnich markerd vylouceno riziko chromozomalnich aneuploidii, je vhodné

doplnit vySetfeni o specializovany echokardiograf (Polak a kol., 2017, s. 67-72).
Srde¢ni frekvence

Mezi 11. a 14. tydnem je srde¢ni frekvence rovnéz ukazatelem nékterych
chromozomalnich aberaci, u Downova syndromu a trizonie 13 a Turnerova syndromu je
srdecni frekvence plodu zvySena, naopak u trizonie 18 a triploidie mize byt naopak nizsi.
Tato metoda vysSetieni vSak neni ukazatelem sama o sobé¢, je ovlivnéna fadou faktorq,

napiiklad i stresem t€hotné (Polak a kol., 2017, s. 72, 73).

2.2.2 Morfologické defekty zjistitelné v 1. trimestru gravidity
Podle studie Ebrashyho, kterou uvadi Polak a kol. (2017, s. 75) je mozné pomoci
ultrazvuku od 11. gesta¢niho tydne odhalit az 96 % vad, ve 13. az 14. gesta¢nim tydnu pak

az 98 % patologii. V nasledujicim textu budou zminény ty nejbézné&;si.

Defekty neuralni trubice

Tyto defekty patii k nejcastéjSim vaddm télesného vyvoje plodu. Tyto vady
vznikaji v ranych stadiich vyvoje v tom piipad¢, kdyz se ptivodné€ oteviend neuralni trubice
neuzavie dokonale, nebo se dokonce neuzavie vibec. Inkriminovanou dobou pro vznik
tohoto defektu je doba do 28. dne vyvoje plodu. Pod pojem defekt neuralni trubice neboli
DNT fadime velky pocet riznych vrozenych malformaci. Vice neZ polovinu z nich tvofi
tzv. anencefalus. Zbyvajici ¢ast DNT tvoii defekty podél neuralni trubice. Nejcastéji se
setkdvame s tzv. spinou bifidou, coZ je porucha uzavéru pateiniho kandlu (Stejskalova,
Silhanova, 2006).

Anencefalus — jedna se o zavaznou anomalii zplsobenou poruchou uzavéru
neuralni trubice. U takto postizen¢ho plodu je mozek dysplasticky, nebo zcela chybi.
Progndza neni v tomto piipad¢ pfizniva. VEtsi riziko je u Zen s diabetem a pii nedostatku

kyseliny listové v te¢hotenstvi (Polak a kol., 2017, s. 75).

Holoprosencefalie je patologicky stav CNS plodu, kdy je v embryonalni fazi
naruseno oddé¢leni mozkovych hemisfér. U této vady jsou Casto pfidruzeny dal$i anomalie,

naptiklad orofacialni rozstép, nebo trizonie 13 a 18. Prognoza je velmi Spatna (Poléak a kol.,

2017, s. 81, 82).
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Rozstép pateie se muze vyskytnout prakticky v kterémkoliv misté jeji délky.
Zavaznost celé vady se pak odviji od mista rozstépu, délky a obsahu vyhifeznuti. Lehci
forma je tzv. uzaviena forma s oznacenim spina bifida oculta, téz§i forma je spina bifida
cystica, kdy micha s obaly vyhiezdva na povrch. Oba stavy mohou mit fadu
neurologickych postizeni od lehkych po zavazna. Spina bifida se fadi k ¢astym vrozenym
vyvojovym vadam a objevuje se piiblizné u 1-2 z 1000 (0,2 %) zivé narozenych déti, tj.
V podobné mife jako Downiiv syndrom. V soucasné dob¢ je jiz v prvnim trimestru mozné
pomoci biochemického a ultrazvukového vySetfeni nosni kiistky a Sijového projasnéni
tento defekt odhalit. Az u pétiny postizenych se vyviji hydrocefalus, coz je stav, kdy se v
centralni nervové soustavé (mozku a miSe) objevuje zvySené mnozstvi mozkomiSniho

moku.
Orofacialni rozstépy

Orofacialni rozstépy vznikaji pfiblizné v 5.—6. gestaénim tydnu, jejich vyskyt je

Casto spojen s trizonii 13. a 18. chromozomu (Polék a kol., 2017, s. 83).
Patologie Sije

Jednad se o abnormdalni nahromadéni tekutiny v oblasti Sije. Tento jev je Casto
prvnim pfiznakem odumrti plodu, v 75 % hrozi vyhasnuti srde¢nich ozev. Tento nélez je
typicky pro Turneriiv syndrom, Casto je vSak pfitomen i u trizomie 13, 18 a Downova

syndromu (Poléak a kol., 2017, s. 84-85).
Porucha kontinuity predni stény b¥iSni

Je vrozend vada vznikla v disledku defektu predni stény biisni. Tento nélez je Casto

doprovazen chromozomalnimi aberacemi a az s 50% srde¢ni vadou (Calda a kol. 2007).
Srdecni defekty

Srde¢ni vady maji multifaktorialni etiologii, zhruba ve 30 % milZeme nalézt
zaroven i chromozomalni aberace. V 1. trimestru spociva vySetfeni zejména v odhadu
moznych potizi pomoci dopplerovského mapovani, v pfipadé rizika je pak vhodné

podrobngjsi vysetieni po 20. tydnu t€hotenstvi (Polak a kol., 2017, s. 88-90).
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Vady uropoetického traktu

Pouze nékteré anomadlie mocového méchyie, mocovych cest a ledvin je mozné
odhalit jiz v 1 trimestru. V tomto obdobi se screening zaméiuje zejména na zobrazeni

pfitomnosti mo¢ového méchyie, jeho naplné a ledvin (Polak a kol., 2017, s. 90-92).
Koncetinové defekty

V prvnim trimestru je mozné podle 2D i 3D ultrazvuku zobrazit vSechny koncetiny

plodu, Ize hodnotit jejich tvar i hybnost (Polak a kol., 2017, s. 94).

2.2.3 Screening ve druhém trimestru

Screening ve druhém trimestru je zaloZen na biochemickych a UZ vySetienich. Déle
nas zajima i hmotnost t€hotné, datum PM (posledni menstruace), délka te¢hotenstvi dle data
posledni menstruace (PM) i podle vysledkt ultrazvukového méfeni, datum nabéru krve,
pocet plodi (z divodu mnohocetné gravidity, upfesnéni hodnoty hormontl) a zdravotni

stav Zeny, zejména zda je t¢hotna diabeticka.

Biochemické vySetieni je vhodné provadét co nejdiive, tj. mezi 15 a 16. tydnem.
V praxi se pouziva nejvice tzv. integrovany test, ktery nahradil dfive vyuzivany triple test.
Tak zvany Triple-test (AFP test) se provadél mezi 16. a 17. tydnem tehotenstvi. T€hotnym
Zzenam pii ném byla odebrana zilni krev, ze které se nasledné zjistovala hladina
alfafetoproteinu, estriolu a hormonu HCG. Stanoveni hodnot téchto latek pomohlo s
vyhleddvanim vyvojovych vad neuralni trubice, chromozomadlni aberace a dalSich vad

(Online: https://www.genetika-plzen.cz/).

Integrovany test — v tomto pfipad¢ se provede odbér krve v I. i IL. trimestru a
riziko se vypocitava z obou odbéri. Nebo se zhodnoti screening po I. trimestru, a pokud je
negativni, tak se provede i odbér krve ve II. Trimestru, vysledek testu vznikne integraci
obou. Ultrazvukova vySetieni ve druhém trimestru jsou doporucovéna mezi 18. a 22.
tydnem gravidity. Ve druhém trimestru mame k dispozici vétsi mnozstvi dat, v praxi je tak
mozné odhalit mozné defekty s velkou ptesnosti. V této fazi je mozné lepsi hodnoceni
echokardiogramu, rovnéZ 1 dalsi fetdlni organy je mozné lépe zkoumat neZ v prvnim

trimestru (UZIS, 2017).
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Obdobi mezi 18. a 22. gestacnim tydnem je podle Polaka, Louckého a Tomka (2017, s. 95)

vhodné pro:

e biometrii plodu

e zhodnoceni celkové morfologie plodu — vylouceni fetalnich anomalii
o Vysetreni UZ markerii chromozomalnich aberact plodu

o vySetreni UZ markerii genetickych syndromu

e zhodnoceni mnozstvi plodové vody

e popis placenty a jeji umisteni

o dopplerovské vysetreni cévnich priitokii

echokardiografii — screening vrozenych vad srdce
Biometrie plodu ve druhém trimestru spoc¢iva v méfeni ¢tyf zakladnich parametra:

e prumér hlavicky plodu
e obvod lebky
e obvod bfiska

e délka stehenni kosti

Tyto udaje by méli odpovidat udajim v 1. trimestru, v pfipad¢ nalezeni vétsi odchylky je

mozné hovofit o patologickém vyvoji a je vhodné provést dalsi invazivni diagnostiku.

Mezi 18. a 22. tydnem téhotenstvi se hodnoti rovnéz stav CNS plodu a hlava plodu,
a to zejména z hlediska velikosti a tvaru. Pfi vySetfeni obliceje ve druhém trimestru se
vyuziva postupné zobrazeni ve vice rovinach, z charakteristickych nalezt Ize odhalit

chromozomalni aberace 1 roz§t€pové vady rtu, patra a Celisti.

Anomalie Sije ve druhém trimestru mize poukazat na zvétSenou Stitnou zlazu a
nasledné potize pifi polykani plodu, jiné anomalie jsou vétSinou diagnostikovany jiz

V prvnim trimestru.

Od 18. gesta¢niho tydne je mozné vySetfit anomalie hrudniku, plic i srdce.
Screeningové vysetieni srdce se provadi za ucelem odliSeni od fyziologického nélezu a
nasledné zajisténi dalsi péce. Odborna vyseteni jsou provadéna erudovanymi odborniky

na détskou kardiologii. Vady srdce maji multifaktoridlni vznik, pfesto jsou nékteré vlivy
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brany jako rizikové, napiiklad diabetes mellitu v té¢hotenstvi, uzivani nckterych lékda,
infekce v téhotenstvi, chromozomalni aberace, genetické syndromy a geneticka postizeni
matky a v rodiné. Mezi nejCastéjsi srde¢ni vady patii: syndrom hyponastického levého
srdce, tato vada je kritickd a je velmi nutnd v¢asna novorozenecka 1écba, pfesto neni
progndza prili§ ptizniva. Dalsi ¢astou vadou je AVSD — defekt atrioventrikularniho septa,
jedna se o rtizné zdvaznou poruchu nedomykavosti chlopné, mize dojit k odimrti plodu,
popiipad¢ se vada projevi ve velmi nizkém novorozeneckém véku. Vada vyzaduje vCasny
chirurgicky zasah, prognoza je vSak celkem ptizniva. Tato srdecni vada Casto doprovazi

Downiiv syndrom.

Pomoci UTZ diagnostiky je mozné vySetfit 1 gastrointestindlni trakt, hodnoti se
poloha i velikost zaludku, prichodnost stiev, velikost jater i sleziny. ZvétSeny objem jater
a sleziny doprovazi vyskyt genetickych syndromi i metabolickd onemocnéni a srde¢ni
vady. Pii zobrazeni mocového traktu se hodnoti pfitomnost orgdni, jejich velikost, popft.
vyskyt cyst. Mocovy méchyt i ledviny by mély byt viditelné od 12. tydne gravidity,
podrobné zobrazeni je pak mozné mezi 19. a 22. tydnem (Polak a kol., 2017, s. 95-208).

2.2.4 Screening ve tiretim trimestru

Ve 30.-32. tydnu téhotenstvi je zdkladem vySetfeni velikost a poloha plodu. Hodnoti
se opét jednotlivé organy, stav a uloZeni placenty a mnozstvi plodové vody. V nékterych
ptipadech méfime rychlost pritoku krve v pupecniku a dalSich cévach plodu (Online:

https://www.genetika-plzen.cz/).

2.3 Screening a diagnostika VVV na pracovisti Genetika Plzen

Genetika Plzen je moderni pracovisté, které nabizi mimo jiného geneticka
screeningova i invazivni vySetfeni. Klientim a zejména klientkdm je k dispozici osm
ambulanci véetn¢ détské kardiologie se zamétenim na echo srdce. Jednim ze zdkladnich
anejzndméjSich typt vySeteni je ultrazvukové vySetfeni. Pfiném pouziva spole¢nost

Genetika Plzen 3D a 4D ultrazvuk (Online: https://www.genetika-plzen.cz/).
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Genetické vySetieni

Genetické vysSetteni sestava z genetické konzultace s vytvofenim rodokmenu klienta
nebo obou partnertt — informace o sourozencich, rodicich, tetach a strycich a prarodi¢ich.
V rodiné nas zajimaji predevSim vrozené vyvojové vady (rozstépy rtu, patra, srdecni
vady...), mentalni retardace, zdvaznd onemocnéni (infarkty, mrtvice, zhoubné nadory),

event. priciny umrti.

Screening VVV

Zda je plod v potradku, lze zac¢it monitorovat v 1. trimestru uz mezi 12. a 14. tydnem
téhotenstvi. V této fazi t€¢hotenstvi mizeme diagnostikovat jiz nékteré vrozené organové
vady a hodnotit tzv. ultrazvukové markery pro onemocnéni plodu. Pomoci UTZ a nabéru
krve té¢hotné lze az s 95% uspéSnosti odhalit Downiiv syndrom. (Uké4zka formuléfe pro
zaznam screeningu v 1. trimestru je soucasti piilohy D, ukazka informaéniho letacku pro
screening Downova syndromu je uvedena v ptiloze H).

Mezi 19. a 22. tydnem t&hotenstvi je mozné provést dalsi ultrazvukové vySetfeni
k vylouceni vrozenych organovych vad plodu. Kromé& zhodnoceni plodu jako celku
a jednotlivych organt stanovujeme i hmotnost a délku plodu atim jeho spravny rust.
V neposledni fad¢ hodnotime ulozeni a vzhled placenty a mnozstvi plodové vody. (Ukazka
formuléfe pro zdznam screeningu ve 2. trimestru je soucasti piilohy E).

Ve 30.-32. tydnu t€hotenstvi je zdkladem vySetieni velikost a poloha plodu. Hodnoti
se opét jednotlivé organy, stav a uloZeni placenty a mnoZzstvi plodové vody. V nékterych

pripadech métime rychlost pritoku krve v pupe¢niku a dalsich cévach plodu.

Diagnostika VVV

Jednou z moznosti detailnéjsiho testovani je jiz v praci vySe zminéna metoda zalozena
na genetické vybavé plodu NIPT. (Ukazka Zadosti o provedeni NIPT testovani na
pracovisti Genetika Plzen, s. I. 0., je souc¢asti piilohy F). V ptipadé potieby jsou provadéna
1 invazivni vySetfeni plodu, napf. takzvand amniocentéza, coz je v podstaté odbér
nepatrného vzorku plodové vody, které si plod béhem dne opét doplni. Jejim rozborem Ize
velmi presné diagnostikovat genetickou vybavu plodu a nékteré zasadni abnormality
plodu. Amniocentézu lze délat zhruba od 16. tydne téhotenstvi. Podobny princip

zjistovani zdravi ditéte ma i takzvané CVS, coz je odbér vzorku z placenty. Rozdil proti
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amniocentéze je v tom, Ze CVS vySetieni Ize provést uz od 11. tydne téhotenstvi. Pro
vSechna invazivni vySetfeni je potieba informovany souhlas pacienta. (Ukazka

informovaného souhlasu pacienta je soucasti piilohy G).

2.3.1 Pracovni napli a kompetence vSeobecné sestry v prenatalni diagnostice

Moderni péce v genetickém poradenstvi vyzaduje vysokou uroven kompetenci,
spolupraci a sdileni péce vSech poskytovatelli. Se zménami, jez s sebou piinasi pfijeti
evropské legislativy, se neustdle zvySuji naroky ve vSech oblastech péce, vcetné
opravnénych pozadavkl na vysokou odbornou kvalifikaci vSeobecnych sester. Vzhledem
k t¢émto okolnostem jiZ plati, Ze sestry jsou rovnymi partnery 1ékaii. V popiedi jsou také
vysoké pozadavky kladené pacienty. Mnoho pacientli hodnoti personal téz jako vzor.
Pacienti kladou velky daraz na trpélivost, ochotu, schopnost vysvétlovat a laskavost
zdravotnického persondlu. Dale by mél mit zdravotnicky personal dobry vSeobecny

rozhled pravni, ekonomicky i kulturni, a zejména by mél umét zdatné komunikovat.

Vseobecna sestra v genetickém poradenstvi je vysoce vzdélanou profesionalkou,
ktera zvlada s prehledem a spolehlivé kazdodenni problémy v praxi. Sama usiluje o vyssi
kvalitu praxe, nema komunikac¢ni problémy s pacienty a je loajalni ke svym koleglm.
ZkuSena a kompetentni sestra v ambulanci musi ptisobit souc¢asné v nékolika rolich, které
musi plynule zvladat. Odviji se samoziejmé od miry kvalifikace a praxe, ale zcela zasadni
jsou jeji moralné volni vlastnosti, mezi které se fadi: loajalita, flexibilita a spolehlivost
Konkrétni napli prace na dané pozici na Genetice, S. I. 0., se riizni, neni pevné dana a 1isi

se postupné¢ béhem let spoluprace.

Hlavni naplni vSeobecné sestry je prace v rozsahu odborné zpisobilosti, péce
oSetiovatelska a 1é¢ba pacienti podle diagn6zy pacienta a indikace 1ékare, ¢innost

administrativni a edukaéni.

V rozsahu své odborné zptsobilosti, bez odborného dohledu a bez indikace 1¢kate,
vSeobecna sestra poskytuje zdravotni péci v souladu s pravnimi predpisy a standardy, dba
na dodrzovani hygienicko-epidemiologického rezimu, vede zdravotnickou dokumentaci,
poskytuje klientovi informace v souladu se svou zpiisobilosti, pfipadné¢ mu tlumoci pokyny
1ékate, v piipadé Skolici praxe vzdelava dalsi zdravotnicky persondl, podili se na pfiprave

standardii praxe, zajiStuje ochranné pomicky, dostate¢né zasoby, jejich dezinfekci,
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pfipadné sterilizaci. ZajiStuje potiebny zdravotnicky materidl na béZzna oSetfeni
Vv ordinacich, zajistuje dostatecné mnozstvi v ordinaci pouzivanych tiskopisu, sleduje chod
pristroji a zafizeni nutnych pro provoz, zajistuje nutné opravy, pravidelné kalibrace,
vytvaii estetické a pozitivné pisobici prostiedi v ¢ekarné¢ (obrazky, Casopisy, edukace

V podob¢ letacki).

Bez odborného dohledu a bez indikace 1€katem, v souladu s diagnézou stanovenou
lékatem samostatné¢ provadi: sbér anamnestickych udajii a dat, vyhodnoceni potieb a
urovné sobéstacnosti pacientll, projevu jejich onemocnéni, vcetné jejich dalsich rizikovych
faktorti, sledovéani a orientacni hodnoceni fyziologickych funkci pacientii, vyhodnoceni
prabéznych zaznamt o pacientech, zmény stavu pacientd, vySetieni biologického materialu
ziskaného neinvazivni cestou z kapilarni krve, semikvantitativnimi metodami, odbér Zilni
krve na screeningové programy a vySetfeni, asistuje pii invazivnich vykonech (odbér
plodové vody, odbér choriovych klkl) a edukuje pacienty, ptipadné jejich blizké.
Pfipravuje informacni materidly, pfipravuje pacienty k diagnostickym proceduram,
orientacné hodnoti socidlni situaci pacienta, spolupracuje se sociadlnimi pracovniky. Dale
poskytuje rady v oblasti socidln¢ pravni, psychickou podporu rodiné a blizkym. Zajistuje
pfijimani, kontrolu, manipulaci a uloZeni 1é€ivych ptipravkil, véetné ndvykovych latek a
zajist'uje jejich dostatecnou zasobu (vyhlaska ¢. 55/2011 Sb., o ¢innostech zdravotnickych

pracovniku a jinych odbornych pracovniki).

Zcela jiného charakteru je prace administrativni, které je ¢im dal tim vice. Klade se
diraz na pfesnou a Citelnou dokumentaci pacientti a dal$i administrativni dokumenty.
BéZné je pouziti tiSt€nych receptd nyni jiz 1 v elektronické podobé€, Zadanek a dalSich
tiskopisti zde pouzivanych. Prace s pocitaem se tudiZz na ambulanci Genetiky stala
samoziejmosti a zcela nezbytnd by méla byt komunikace pfes internet pro spolupraci se
specialisty. V poslednich letech jsme svédky nebyvalého rozvoje technickych
vymozenosti, coZ je patrné také v mnoha naSich ordinacich. Ultrazvukové pfistroje,
vetSinou ve spojeni s pocitacem, jsou v prenatdlni diagnostice nedilnou soucasti. Odborna
manipulace s nimi je samoziejmosti i u v§eobecnych sester, nejen u 1ékaiti. Déle se stava
béZnou telefonickd komunikace s interaktivnim systémem. PouZitim mobilnich telefont je
komunikace s pacienty podstatné intenzivngjsi (telefonické kontroly, porady). V oblasti
administrativy je ve sdé€lovacich prostfedcich poukazovano na sbirani dat o nemocnych. Je

nutné mit vzdy na zfeteli zdkon 0 ochrané osobnich udajii zdkon 256/1992 Sb., zakon
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¢. 101/2000 Sh., 0 ochran¢ osobnich udaji (G¢inné znéni), a citlivé s nim pracovat. Listina
zakladnich prav a svobod ¢. 10, odst. 3 stanovuje, Ze kazdy ma pravo na ochranu pied

zvefejiovanim udaju o své osobé (Sovova, 2013, s. 51-52).
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2.3.2 Vyznam komunikace mezi v§eobecnou sestrou a pacienty v procesu prenatalni
diagnostiky

Soucasti prace sestry je také konzultace, kdy muze edukovat vramci svych
kompetenci v tomto oboru srozumitelnou formou, empaticky naslouchat a snazit se
vyhovét jejich pfani a ,lidsky™ 1 odborné najit tu nejlep$i moznou pomoc pii jejich
potizich. Konzultace vSeobecnou sestrou zahrnuje zejména vytvoreni rodokmenu klienta
nebo obou partnerti. Po vytvoieni rodokmenu sestavuje spole¢né s lékafem osobni
zdravotni anamnézu klienta — v piipadé dlouhodobé¢ 1écby je vhodné doplnit tyto informace
i zdravotni dokumentaci. Casto je soudasti genetické konzultace nébér krve a seznameni

S vySetfenimi, ktera budou nésledovat.

Duraz pii jednani s klienty je kladen na spravnou a ucelnou komunikaci. VSeobecna
sestra by méla mit nejen odborné védomosti v tomto oboru, ale i empatické, klidné, vlidné
a trpélivé jednani, kterym muize klientdm pomoci 1 v ptipad€ nepiiznivych udalosti a byt
tedy pro klienty oporou a radkyni pti navstévé na klinice Genetiky. Sestry jsou vyhranéna
profesni skupina se specifickou filozofii své prace. Velmi Casto musime potlacovat své
nazory a postoje a ovladat stres. Resime zde Gasto etické otazky v podobé odlignych nazort
na danou problematiku, napiiklad u provadéni redukci plodu. Dale se ve své profesi
muzeme setkat 1 s agresivnim ¢i provokujicim chovanim ze strany pacientll. Zde je potieba
velké davky empatie a potlaceni vlastnich moralnich hodnot a postojli a snazit se

respektovat nazor klienta, a tak prokazovat svou profesionalitu.

Vseobecna sestra je ochotna komunikovat se svymi pacienty, vyslechnout je a poradit
jim. Nékdy se stava prostiednikem mezi lékatem a pacientem/klientem. VSechny tyto
okolnosti jsou dilezitym momentem ve vztazich, které navazuje sestra i Iékaf s pacienty.
Lidsky pfistup posiluje divéru pacientli. Vztahy pacient—lékar, sestra se vyviji celou fadu
let, nékdy to byvaji i vztahy celozivotni. Personal ordinace ve vétSing€ ptipadd zna celé
rodiny, Casto 1 vice generaci, proZzivame s nimi chvile dobré i Spatné, coz obvykle vytvari
vazby. Snazime se byt svym pacientim priivodci ve zdravi i nemoci, provadét prevenci a v
piipad€ nemoci poskytovat 1écbu ¢i rady s dal§imi postupy, piipadné zprostiedkovat 1é€bu

odbornou nebo naslednou, zajist'ovat a navrhovat piislusnou péci socialni.
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3 LEGISLATIVNI A MORALNI ASPEKTY PRENATALNI
DIAGNOSTIKY

3.1 Legislativni podminky prenatalni diagnostiky

Lékatstvi je velice izce spjato a vazano mnoha pravnimi piedpisy, ty maji chranit
nejen pacienta, ale zaroven jejich znalost a dodrzovani ochranuje i zdravotni pracovniky.
V oblasti prenatalni diagnostiky se s legislativou setkavame bézn¢ naptiklad formou bézné
zdravotnické dokumentace ¢i sdélovanim informaci (zdkon ¢. 101/2000 o ochranné
osobnich udaji), nebo jiz formou zminénych informovanych souhlasi. Koncept
informovaného souhlasu vychazi z respektovani autonomie pacienta a z predpokladu, zZe
pacient bude fadné informovan o zdravotnickém vykonu. Kazdy zdravotnicky pracovnik je
rovnéz v kazdodennim zivoté vazan mlcenlivosti, kterd rovnéz plyne ze zakona.
Nejkonfliktn€jsim momentem je v oblasti prenatalni mediciny umélé preruSeni t€hotenstvi.
»Zakladni pravni uprava umélého preruseni téhotenstvi je ddana zakonem ¢. 66/1986 Sb., o
umeélém preruseni téhotenstvi, v platném znéni a na néj navazujici provadené vyhlasky
ministerstva zdravotnictvi ¢. 75/1986 Sb., kterou se provadi zdkon ¢. 66/1986 Sb., o
umeélém preruseni tehotenstvi, v platném znéni. “ (Calda a kol., 2011, s. 125) Ze zakona je

mozné ukoncit téhotenstvi v nésledujicich ptipadech:
a) na Zadost téhotné

V tomto ptipadé€ je ukonceni mozné, pokud délka te€hotenstvi nepiesahuje dvanact
tydnd a t¢hotnd o ukonceni zazédda pisemné, samoziejme¢ pokud to dovoluje zdravotni stav

t€hotné, dale zde existuji vyjimky, napft. nizky vek t€hotné atd.
b) ze zdravotnich divodi

Po uplynuti dvanacti tydnt t€hotenstvi je mozné o interrupci zazadat v piipade€, ze t€hotenstvi
ohroZuje zivot Zeny, nebo je prokdzdno zavazné poskozeni plodu. Tato poSkozeni jsou sice
definovana v ptiloze vyhlasky €. 1, ale za souc¢asnych podminek vychézi rozhodnuti zejména
z odborného posouzeni 1ékarti. Hranice pro umélé preruseni t€hotenstvi je v téchto ptipadech

stanovena do 24 tydnti.

Co do pravniho zdkladu zdkon ani vyhlaSky nezohlediiuji pravni status lidského

zarodku. Pravni kvalifikaci lidského zarodku tak najdeme pouze v Listiné zakladnich prav a
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svobod. Tyto zakony vychazi z Listiny zakladnich prav a svobod. V tomto ustavnim
dokumentu je uvedeno: ,,Kazdy ma prdvo na Zivot. Lidsky zivot je hoden ochrany jiz pred

narozenim. “ (Listina zakladnich prav a svobod, 2006).

Mnohem Iépe jsou v zdkonech zahrnuta prava t€hotné Zeny. Té€hotna Zena ma pravo na
autonomni zachazeni. I pfes zminku Vv Listin¢ zakladnich prav a svobod o mozné pravni
ochrané plodu je plod vniman jako sou¢ast mat¢ina téla, a to i v piipadé, Ze jedna t€hotna Zena
zpusobem, ktery vede nebo miize vést k poSkozeni plodu. Jakkoli je toto jednani zavrzeni
hodné, je pravn¢ vnimano jako projev osobni svobody. V téchto pfipadech existuji vsak
vyjimky, kdy je mozné zené naridit 1écbu, jedna se naptiklad o projevy dusSevni choroby,
intoxikaci, i v téchto pfipadech je v§ak pfedmétem ochrany Zena, a ne samotny zarodek (Calda
akol., 2011, s. 139).

3.2 Moralni aspekty prenatalni diagnostiky

Z hlediska prava je sice otazka prenatalni diagnostiky a s tim spjaté i umélé
ukonceni téhotenstvi vyfeSena, zdaleka to vSak neplati v oblasti socidlni. Problém vnimani
prenatalni diagnostiky je Gizce spojovan s otazkou vzniku Zivota, S pohledem viry a zaroven
pravy budoucich rodi¢i a moznostmi l¢kaii. Neni proto divu, ze lze nalézt mezi laickou 1
odbornou vefejnosti fadu protichidnych néazord. Vynechame-li slozity pohled viry a
podivame-li se na problematiku z 1ékafského thlu, pacientem je dle této teorie ten, ktery
ma prospéch z 1écby, tedy ten, kterému miiZze 1ékat vS§emi svymi postupy prospét. Dalsi
zasadou této teorie je, Ze plod se stava pacientem tehdy, kdyz 1é¢ba, kterou podstupuje, ma
pro n&j vice uzitku nez §kody. UZiteCnost je posuzovana stupném komplikaci, které mohou
béhem vySetfeni nastat. V soucasnosti je mozné skutecny prospéch plodu realizovat v
nékolika malo patologickych situacich formou vhodné prenatdlni péce, operativnich
zakrokll 1 v€asné zmény porodnického pristupu. Nanestésti prenatalni diagnostika vétSiny
patologickych stavi, které v soucasné dobé muzeme odhalit, nemtze vést k efektivni
terapii plodu. A pravé vysledek téchto vySetieni miize byt impulsem pro rozhodnuti k
ukonceni tehotenstvi z genetické indikace. Prestoze muze byt tento zplisob ukonceni
téhotenstvi vniman mnoha lidmi za pfinejmenSim diskutabilni, faktem zlstava, Ze kone¢né
rozhodnuti spoéiva na rodi¢ich (Cech a kol., 2006, s. 64, 65). Z praxe vime, Ze se pro

vetsinu rodich nejedna o rozhodnuti jednoduché.
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3.3 Sdéleni a prijeti diagnozy

Jak uvadi Jungwirthova a kol. (2015, s. 4), ofekavani nebo narozeni ditéte
S postizenim ¢i zédvaznym onemocnénim je pro rodinu vzdy obrovsky sSok. To co
predstavovalo radost, se najednou méni ve stres a strach z budoucnosti. ,,Vedle umrti
blizkého cloveka a sdéleni diagnozy viastniho zavazného onemocnéni patri tato situace
mezi nejzavaznéjsi spoustéce traumatické krize.” (Jungwirthova a kol. 2015, s. 4).
Dokoupilova a kol. (2017, s. 31) dale uvadéji, ze v prvnich chvilich sd€leni dochazi u
rodict k Soku spojenému s velkou uzkosti doprovdzenou fadou obrannych mechanismd,
jako jsou popirani problému, netecnost, zpochybiiovani vysledkll vysetieni i agresivita viici
zdravotnickému personalu. Pocate¢ni sdéleni, podani informaci a komunikace s rodici je
proto velmi citlivym momentem, ke kterému by se mélo pfistupovat nanejvys

profesionalné.

3.3.1 Vyznam komunikace s pacientem
., Pismo sebemoudriejsi nenahradi zivé slovo.” BoZena Némcova (Tomovéa a

Kiivkova 2016, s. 24)

Jak jiz bylo zminéno vySe, prochazi si rodina v pfipadé neptiznivych vysledkt
Vramci prenatalni diagnostiky velmi slozitou situaci, kterd klade zvySené naroky i na
oSetiujici 1ékafe a vSeobecné sestry. Pravé vSeobecna sestra je Casto tou, na kterou se
klienti obraci s dotazy a svétuji ji své obavy. Je proto dulezité, aby sestra pomoci vhodné
komunikace dobie zvladla tuto ulohu a situaci, ve které se rodi¢e nachazeji, jim co nejvice
pomohla usnadnit. ,,Vztah mezi sestrou a pacientem je utvdien prostiednictvim
komunikace. Opravdovost, trpélivost, otevienost, srozumitelnost, jasnost, vystiznost jsou
temi atributy v interakci, které pomdhaji vytvaret ditverny a pozitivni vztah mezi aktéry
komunikacni vymeény.“ (Tomova a Kiivkova 2016, s. 10) V profesionalni komunikaci se
Vv soucasné dob& objevuje zejména pfistup zaméfeny na clovéka, ktery zavedl psycholog
Carl R. Rogers. Podporuje nejen samotného pacienta, ale i schopnost empatie osetiujici
osoby. Zaméfuje se na schopnost porozumét a vyjadfovat se nejen verbalng, ale 1 pomoci
gest, mimiky. Zaméfuje se na schopnost zvladani konfliktii, zpasobilost fidit a regulovat
emoce atd. Tyto dovednosti by mély byt soucasti celozivotniho vzdélavani a jsou cCasto

obsazeny i ve vlastnim etickém kodexu mnoha zdravotnickych instituci. Predpokladem
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efektivni komunikace z pohledu osSetfovatelské péce je podle Tomové a Kiivkové (2016, s.

15-17) zejména:

Jednoduchost — informace musi byt jasné, pfiméfené moznostem pacienta.
Strucnost — stru¢né, ale ne strohé sd€leni.

Reciprocita — je poticba efektivni vyuziti ¢asu a poskytnout pacientovi dostatek

prostoru pro vlastni vyjadieni, popt. dotazy.
Zietelnost — zietelné vystihnout podstatu véci.
Vhodné nac¢asovani — je potieba zajistit soukromi, klid a dostatek Casu.

Kognitivni pfizpisobivost — pii komunikaci pfizpiisobuje sestra jednani reakcim

pacienta.

Flexibilita — je charakterizovana otevienosti, upfimnosti, schopnosti navazat a

udrzet rozhovor.

,, Komunikace probihajici mezi sestrou a pacientem je nezvratna a neopakovatelna. Pri

komunikaci je diilezité, aby sestra navodila ovzdusi divery...* (Zacharova, 2010, s. 28).

Pro oSetiujici sestru je velmi dulezité mit na paméti, ze se pii jednani s klienty mohou

vyskytnout i nékteré doprovodné oSetiovatelské diagnodzy, jejichz znalost mize pomoci

lépe pochopit jednani klientl a dokdzat zvolit vhodné prostiedky komunikace. V piipadé

t€hotnych Zen, které se dozvédi nepiiznivé informace v rdmci prenatalni diagnostiky, se

muze jednat napftiklad o:

bezmocnost — 00125

beznad¢j — 00124

poskozena socialni interakce — 00052
riziko bezmocnosti — 00152

riziko osamélosti — 00054

riziko situa¢né snizené sebetcty — 00153

socialni izolace — 00053(Vorosova a kol., 2015, s 83-90)

Kromé znalosti Cisté odbornych musi mit oSetiujici sestra i znalosti z oblasti

psychologie, zejména vSak musi mit vnitini osobnostni pfedpoklady a schopnost empatie,
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vvvvvv

potieba k nému tak pristupovat, jediné tak mize byt komunikace mezi ni a klienty opravdu

efektivni.
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4 PRAKTICKA CAST

Prizkumna cast prace se zamétuje na praktické zjiStovani informaci zkoumané
problematiky. Na uvod je v této kapitole definovan problém prazkumu, dale jsou zde
popsany cile. Vzhledem k povaze vyzkumu, ktery lze oznacit za kvantitativni, jsou
vyjmenovany i pfislusné predpoklady, které se budeme snazit pomoci realizovaného
pruzkumu potvrdit, nebo vyvratit. Vysledky takto ziskané podrobné popiseme v diskuzi a

vyuzijeme jako podklad pro navrhy zlepSujici sou¢asnou praxi.

Casovy harmonogram vyzkumné ¢asti prace:

stanoveni cili prace, formulace hypotéz — biezen 2018
analyza statistickych udajt uvedenych v databazi — fijen 2018
sestaveni dotazniku — bfezen 2018

pilotazni vyzkum, korekce dotaznikii — zaii 2018

realizace vlastniho Setfeni — prosinec/leden 2018/19

interpretace a zavéry vyzkumu — tinor 2019

4.1 Vyzkumny problém

Cilem prace je poukazat na moZnosti a diilezitost prenatalni diagnostiky vrozenych
vyvojovych vad. Prakticka ¢ast prace si klade za cil analyzovat soucasnou situaci v oblasti
prenatalni diagnostiky VVV, s dirazem na screening v prvnim trimestru, zdjem Zen o
specializované vySetfeni, celkovy pfistup zen k prevenci v pribéhu téhotenstvi a ulohu

vSeobecné sestry v oblasti edukace.

V ramci vyzkumu budeme hledat odpovédi na nasledujici otazky:

Jakéd skupina klientek vyuziva moznosti screeningu VVV v prvnim trimestru gravidity
nejcastéji (vzdélani, vek)?

Je zajem o diagnostiku v prvnim trimestru téhotenstvi?

Jakd je zachytnost vrozenych vyvojovych vad vprvnim trimestru (konkrétné

chromozomalni aberace)?
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Jak velkou roli hraje pii absolvovani screeningu VVV Vv prvnim trimestru moznost Cerpat

ptispévek zdravotni pojistovny?

Odkud t€hotné Zeny informace souvisejici s prenatalni diagnostikou VVV cerpa;ji?

Navstévuji téhotné zeny predporodni kurzy?

4.2  Cile pruzkumu

Metodika vyzkumného projektu vychazi z principi kvantitativniho vyzkumu, v

ramci kterého lze na zdklad¢ prizkumného problému sledovat nékolik cili a stanovit

prislusné predpoklady.

Cil prizkumu

1)

Analyzovat soucasnou situaci v oblasti prenatalni diagnostiky VVV. S dirazem na
screening v prvnim trimestru, zajem Zen o specializované vysetieni, celkovy piistup

zen k prevenci v priubéhu téhotenstvi a ilohu v§eobecné sestry v oblasti edukace.

Dil¢i cile souvisejici s realizovanym prizkumem:

1)

2)

3)

4)

5)

6)

7)
8)

Zjistit, jaka skupina Zen (dle v€ku a vzdélani) nejcastéji podstupuje screening VVV

V téhotenstvi.

Porovnat zajem o diagnostiku vrozenych vyvojovych vad v sou€asnosti s obdobim

pred deseti lety.
Zjistit, zda dosazené vzdé€lani zen ovliviiuje zajem o prenatalni vySetieni VV'V.

Zjistit, odkud Cerpaji t€¢hotné zeny informace o moznostech prenatalni diagnostiky
VVV.

Zjistit, jaké jsou divody Zen pro podstoupeni prenatalni diagnostiky VVV.

Zjistit, zda téhotné Zeny Cerpaji prispévek zdravotni pojistovny pro uwhradu
screeningu VV'V. Jakou tento ptispévek hraje roli pti absolvovani screeningu a zda
je postoj ovlivnén vzdélanim gravidnich Zen.

Zjistit, zda a od kolikatého tydne navstévuji zeny prenatalni poradnu.

Zjistit, jak o sebe téhotné Zeny pecuji (vyziva, Gcast na piedporodnich kurzech...) a

zda je pristup k téhotenstvi ovlivnén vzdélanim téhotnych zen.
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Vyzkumné predpoklady:
PREDPOKLAD 1 Screening VVV podstupuji &astéji Zeny nad 35 let nez zeny mladsi 35
let.

PREDPOKLAD 2: Zajem o screening VVV se v porovnani se zajmem v roce 2008 zvysil.

PREDPOKLAD 3: Vzdé&lani gravidnich Zen nema vliv na podstoupeni screeningového
vysetieni VVV.

PREDPOKLAD 4: Vyse vzdélani nehraje roli v navitévovani prenatalni poradny.

PREDPOKLAD 5: Informace 0 prenatalni diagnostice VVV ziskavaji Zeny od 1ékait

v gynekologické ambulanci.

PREDPOKLAD 6: Divodem podstoupeni screeningu VVV u téhotnych Zen jsou
preventivni divody.

PREDPOKLAD 7: Vy3e vzdélani zen nemé vliv na postoj k samotihradé screeningového
vySetfeni VV'V.

PREDPOKLAD 8: Vzdélani gravidnich Zen neovliviiuje zajem navitévovat piedporodni

kurzy.

4.3 Metoda pruzkumu

Pomoci metody analyzy odbornych dokumentli byly informace Cerpany z databaze
Genetiky Plzen, S. I. o, pro statistické zpracovani budou vyuZity anonymni tidaje pacientek,
které absolvovaly screening v prvnim trimestru za obdobi tfi mésicti (Souhlas pracovisté je

uveden v priloze J).

V ramci vyzkumné Casti bakaldiské prace bylo rovnéz realizovano dotaznikové
Setfeni zaméfené na Uroven informovanosti pacientek s moznostmi prenatalni péce a
prabéh gravidity. Bylo realizovano u pacientek na pracovisti Genetiky Plzen, s. r. o.
(Distribuovano bylo 150 dotaznikti, navratnost byla 150 dotazniki). Nestandardizovany
dotaznik obsahuje celkem 16 otazek (6 uzavienych, 7 polouzavienych a 3 oteviené otazky)
viz ptiloha I. Prizkum vychazi z principt kvantitativniho vyzkumu, v ramci kterého lze

sledovat n¢€kolik cili a stanovit ptislusné predpoklady.

42



Pouzité metody
Hlavni pouzité metody:
- dotaznikové Setfeni
(nestandardizovany dotaznik koncipovany pro klientky Genetiky Plzen, S. r. 0.)

- analyza internich odbornych dokumenti (databaze pacienti Genetiky Plzen, S. 1. 0.)

4.4 Charakteristika mista vyzkumu a vybérového vzorku

Charakteristika mista vyzkumu

Realizovany vyzkum k bakalafské praci probihal na pracovisti Genetiky Plzen, s. r.
0. Genetika Plzen je moderni pracovisté, které nabizi mimo jiného geneticka screeningova
i invazivni vySetfeni. Klientiim a zejména klientkdm je k dispozici osm ambulanci v¢etné
détské kardiologie se zaméfenim na echo srdce. Jednim ze zékladnich a nejznamé;jsich typt
vySetieni je ultrazvukové vySetfeni. Pfi ném pouZziva spolecnost Genetika Plzen 3D a 4D

ultrazvuk.

Charakteristika zakladniho souboru a vyzkumného vzorku

Vyzkumny soubor byl tvofen klientkami pracovisté Genetiky Plzen, s. r. o.
Vyzkumny vzorek tvoii ty, které navstivily toto pracovisté v roce 2018/19 (2008).

Pro vlastni dotaznikové Setfeni byly osloveny klientky na pracovisti Genetiky

Plzen, s. r. 0., v obdobi prosince a ledna 2018/2019.

Pomoci metody analyzy odbornych dokumentt byly informace ¢erpany z databaze
Genetiky Plzen, s. r. 0., pro statistické zpracovani budou vyuzity anonymni udaje
pacientek, které absolvovaly screening v prvnim trimestru za obdobi tfi mésici. V ramci
vyzkumného S$etfeni byly pouzity (anonymni) tdaje vSech pacientek, které vyuzily
moznost screeningu v prvnim trimestru gravidity v obdobi srpen—ijen 2018 (pro srovnani

udaju i v roce 2008).

Pro lepsi ndzornost jsou nasledujici vysledky zpracovany pomoci pocitacového

programu Microsoft Office Excel do ptehlednych sloupcovych graf.
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5 INTERPRETACE VYSLEDKU VYZKUMNEHO
SETRENI

5.1 Interpretace vysledkii vyzkumného Setfeni — analyza udaja

Z databaze
Pro zjisténi potiebnych tdaji metodou analyzy odbornych dokumentt bylo vyuzito
udaji z databaze Genetiky Plzen, s. r. 0. V rdmci vyzkumu byly vyhodnoceny zaznamy
vSech pacientek, které absolvovaly screening v prvnim trimestru, za obdobi tii mésict
srpen—tijen 2018 (tj. celkem 927 Zen) a pro srovnani udaju i v roce 2008, srpen—iijen (t;.

celkem 341 zen).
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Graf ¢. 1 VEkové sloZeni Zen, které podstoupily screening VVV v prvnim trimestru

gravidity v roce 2018 (srpen—tijen) (Zdroj: vlastni Setfent).
Graf €. 1 zobrazuje vékové rozloZeni Zen, které podstoupily screening VVV v prvnim

trimestru gravidity v obdobi srpen—fijen 2018 na pracovisti genetiky Plzen, s. r. 0. Z grafu

je patrné, ze nejvice zen bylo ve véku od 25 do 35 let.
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Graf ¢. 2 Vysledky screeningu VVV v prvnim trimestru gravidity u Zen, které vySetieni

podstoupily v srpnu—tijnu 2018 (Zdroj: vlastni Setieni).

Graf €. 2 zobrazuje vysledky screeningu vrozenych vyvojovych vad, je z ného patrné, Ze
pomérné velka procentualni ¢ast vysledki je hrani¢ni, celkem 248 z 927, tj. 26,75 %. 6,47
% zen, tj. 60 se ocitlo v kategorii pozitivnich vysledkt na pfitomnost VVV u plodu, témto

Zenam je v ramci dalsi péce nabidnuto invazivni vySetfeni plodu.
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Graf ¢. 3 Vysledky screeningu VVV v prvnim trimestru gravidity u zen do 20 let (Zdroj:

vlastni Setfent).

Graf €. 3 ukazuje vysledky screeningu u zen do 20 let, z 28 Zen byl nalezen hrani¢ni

vysledek u 5.
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88,71%

Graf ¢&. 4 Vysledky screeningu VVV v prvnim trimestru gravidity u zen od 20 do 25 let

(Zdroj: vlastni Setfent).

Graf ¢. 4 ukazuje vysledky screeningu u Zen mezi 20-25 roky, z celkem 124 klientek byl

hrani¢ni vysledek nalezen u 10 a u 4 byl test pozitivni na ptitomnost VVV plodu.
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Graf &. 5 Vysledky screeningu VVV v prvnim trimestru gravidity u Zen od 25 do 30 let

(Zdroj: vlastni Setfent).

Graf ¢. 5 ukazuje vysledky screeningu u Zen mezi 25-30 roky, z celkem 272 klientek byl

hrani¢ni vysledek nalezen u 25 a u 11 bylo vySetfeni pozitivni na pfitomnost VVV plodu.
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Graf ¢. 6 Vysledky screeningu VVV v prvnim trimestru gravidity u Zen od 30 do 35 let

(Zdroj: vlastni Setfent).

Graf ¢. 6 ukazuje vysledky screeningu u zen mezi 30-35 lety, z celkem 264 klientek byl

hrani¢ni vysledek nalezen u 76 a u 14 byl test pozitivni na pfitomnost VVV plodu.
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Graf €. 7 Vysledky screeningu VVV v prvnim trimestru gravidity u Zen od 35 do 40 let

(Zdroj: vlastni Setfent).

Graf ¢. 7 ukazuje vysledky screeningu u zen mezi 3540 roky, z celkem 209 klientek byl

hrani¢ni vysledek nalezen u 115 a u 28 byl test pozitivni na pfitomnost VVV plodu.
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Graf ¢. 8Vysledky screeningu VVV v prvnim trimestru gravidity u zen od 40 do 45 let

(Zdroj: vlastni Setfeni).

Graf ¢. 8 ukazuje vysledky screeningu u zen mezi 4045 lety, z celkem 29 klientek byl

hrani¢ni vysledek nalezen u 27 a u 2 byl test pozitivni na ptitomnost VVV plodu.
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Graf & 9Vysledky screeningu VVV v prvnim trimestru gravidity u Zen nad 45 let (Zdroj:

vlastni Setfent).

Graf €. 9 ukazuje vysledky screeningu u zen nad 45 let, zde byla pouze jedna zena, u které

byla zaroven potvrzena ptitomnost VVV plodu.
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Graf ¢. 10 Vékové slozeni zen, které podstoupily screening VVV v prvnim trimestru

gravidity v roce 2008 (srpen—tijen) (Zdroj: vlastni Setfent).

Graf ¢. 10 zobrazuje v€kové rozlozeni zen, které podstoupily screening VVV v prvnim
trimestru gravidity v obdobi srpen—tijen 2008 na pracovisti genetiky Plzen, s. r. 0. Z grafu
je patrné, ze nejvice zen bylo ve véku od 25 do 35 let. V porovnani s tdaji z roku 2018 lze
konstatovat, ze z hlediska véku jsou vysledky obdobné, mizeme zde pozorovat drobnou
odchylku v poé¢tu Zen do 25, kterych bylo v roce 2008 vice, a naopak té¢hotnych Zen nad 35
let bylo vyrazné méné. Rozdilny je také celkovy pocet 341 zen oproti 927, které
absolvovaly vySetfeni VVV v roce 2018. Z téchto udajli 1ze usuzovat narlstajici zajem o

prvotrimestrovy screning VV'V.
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Graf ¢. 11 Vysledky screeningu VVV v prvnim trimestru gravidity u Zen, které vySetfeni

podstoupily v srpnu—tijnu 2008 (Zdroj: vlastni Setieni).

Graf ¢. 11 zobrazuje vysledky screeningu vrozenych vyvojovych vad, je z ného patrné, ze
pomérné velkd procentudlni ¢ast vysledkll je hrani¢ni celkem 118 z 341 Zen tj. 34,6 %,
11,44 % zen, tj. 39 se ocitlo v kategorii pozitivnich vysledki na ptitomnost VVV u plodu,
témto zenadm je v ramci dal$i péce nabidnuto invazivni vySetfeni plodu. Z téchto udaji

plyne, Ze situace byla horsi v roce 2008 nez v roce 2018.

5.1.1 Shrnuti vysledkii vyzkumného Setifeni — analyza tidajua z databaze

V ramci Setfeni bylo zjisténo nékolik zajimavych udaji, v roce 2018 vyuzilo
moznosti screeningu VVV 927 Zen V pribéhu 3 mésici, ve stejném Casovém useku pred
10 lety jich bylo pouze 341, zaroven si vSak lze vS§imnout i dal$ich odli$nosti, jakou je

napfiiklad zvySujici se v€k rodicek.

V rdmci screeningu vrozenych vyvojovych vad se v ptipadé€ pozitivniho nalezu dale
provadi invazivni ¢i neinvazivni vySetfeni pro potvrzeni diagnozy. V ptipad€ potvrzeni
vady ma t€hotna moznost t€hotenstvi ukoncit. V ptipadé hrani¢nich vysledkii screeningu je
rovnéz mozné podstoupit dalsi vysetieni, poptipad¢€ je zZena sledovana a je provedena dalsi

diagnostika ve 21. tydnu t€¢hotenstvi.

Sohledem na wvyskyt vrozenych vyvojovych vad plodu se podafilo zjistit
piitomnost vady u celkem 60 zen v roce 2018, z téchto nalezu byl ve 13 piipadech tj. u 7,8
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% potvrzen Downiiv syndrom, u 12 Zen doSlo k ukonceni tchotenstvi z genetické

indikace.

V roce 2008 bylo nalezeno 39 pozitivnich screeningt, z toho se v 5 piipadech
jednalo o nalez Downova syndromu tj. u 1,95 % Zen a 3 z téchto Zen se rozhodly pro

ukondéeni téhotenstvi.

Z vysledki je tedy zi‘ejmé, Ze i pies vyssi vyskyt vad v roce 2008 (11,44 %)
oproti roku 2018 (6,4 %) je vyrazné vyssi vyskyt tohoto syndromu.
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5.2 Interpretace vysledki vyzkumného Setieni — dotaznikové Setieni

Pro zjisténi potifebnych tdaji v ramci vyzkumu byly vyhodnoceny odpovédi
Klientek na dotaznikové Setfeni zamétené na uroven informovanosti pacientek s moznostmi
prenatalni pée a pribéh gravidity. Setieni bylo realizovano u pacientek na pracovisti
Genetiky Plzen, s. r. 0. (distribuovano bylo 150 dotaznikt, navratnost byla 150 dotaznikii).
Nestandardizovany dotaznik obsahuje celkem 16 otdzek (6 uzavienych, 7 polouzavienych
a 3 oteviené otazky) a je soucasti piiloh. V nasledujicim textu jsou graficky zpracované

vysledky vyzkumu.

1. Uved’te Vas vék?
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Graf ¢. 12 Vékové slozeni zen. (Zdroj: vlastni Setfenti).

Graf ¢. 12 zobrazuje v€kové rozloZeni Zen, které se zucastnily dotaznikového Setteni.

Z vysledku je patrné Ze pievazuji Zeny mezi 30. a 35. rokem.
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2. Jaké je VaSe nejvyssi dosazené vzdélani?
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zakladni s maturitou vysokoskolské

Graf ¢. 13 Vzdélani respondenti (Zdroj: vlastni Setfeni).

Graf ¢. 13 ukazuje, Ze mezi respondentkami pievazuji Zeny se stfednim odbornym

vzdélanim s maturitou.
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3.V kolikatém tydnu gravidity jste?
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Graf ¢. 14 Tyden téhotenstvi u Zen, které vyplnily dotaznik (Zdroj: vlastni Setfeni).

Graf. ¢. 14 zobrazuje tyden téhotenstvi respondentek, pomoci tohoto udaje miiZeme vycist,

ze 80 % Zen bylo ve 13. tydnu téhotenstvi a 20 % ve 12.

54



4. O kolikaté Vase téhotenstvi se jedna?
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Graf ¢. 15 Pocet téhotenstvi (Zdroj: vlastni Setfent).

Graf. €. 15 znazoriiuje zda se jedna o prvorodicky, ¢i vice rodicky, z grafu je patrné, Ze

mezi respondentkami bylo vyrazné vice prvorodicek.
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5. Uzivate ve spojitosti s téhotenstvim néjaké vitaminové preparaty?
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Graf ¢. 16 Uzivani vitaminovych preparati (Zdroj: vlastni Setfenti).

Graf. ¢. 16 ukazuje pocet zen, které v pribehu téhotenstvi uzivaji vitaminové preparaty,

podle vysledkil Setieni lze uvést, Ze 92 % tEhotnych zen z fad respondentek uZziva ve

spojitosti s t€hotenstvim vitaminy. Z téchto zen uziva 80 % kyselinu listovou a ostatnich

12 % uvedlo kombinované vitaminy urc¢ené pro t€hotné.
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UZivate ve spojitosti s téhotenstvim néjaké vitaminové preparaty?
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Graf ¢. 16 A Uzivani vitaminovych preparati vzhledem k dosazenému stupni vzdélani

(Zdroj: vlastni Setfent).

Graf ¢. 16 A graficky zndzorfuje rozlozeni Zen, které uzivaji vitaminové preparaty
v t&hotenstvi, vzhledem k dosazenému vzdélani. Je z ndho patrné, Ze zatimco u Zen s VS
vzdélanim uziva vitaminy 52 z 53 dotazanych, u respondentek s maturitou a stfednim
odbornym vzdélani 97,5 a 100 % dotazanych. Ze Zen se zakladnim vzdélanim uvedlo
uzivani vit. doplikt jen 30 % dotazanych a bez ukonceného zakladniho vzdélani neuziva

vitaminové dopliiky Zadna.
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6. Navstévujete/budete navstévovat prredporodni kurz?
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Graf ¢. 17 Navstévnost predporodnich kurzt (Zdroj: vlastni Setfeni).

Graf. ¢. 17 znazoriiuje pocet Zen, které navstévuji nebo budou navstévovat predporodni
kurz, zde uvedlo 36 %, tj. 54 Zen, ze ano (ve vSech piipadech se jednalo o prvorodicky), 36
zen uvedlo, Ze ne (z tohoto poctu se vsak jednalo ve 20 piipadech o vicerodicky) a celkem

60 Zen uvedlo, Ze zatim nevi.
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Navstévujete/budete navStévovat predporodni kurz?
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Graf €. 17A Navstévnost predporodnich kurzti vzhledem ke vzdélani (Zdroj: vlastni

Setfeni).

Graf ¢. 17 A graficky znazoriuje rozlozeni zen, které navstévuji nebo budou navstévovat
predporodni kurz, vzhledem k dosazenému vzdélani. Je z n€ho patrné, Ze zatimco u Zen
s VS vzdélanim je pro navitévovani kurzu rozhodnuto 93,6 % Zen, mezi respondentkami
se zakladnim vzdélanim a nedokon¢enym zakladnim vzdélanim nema o kurz zajem zadna.

V 9z 12 ptipadu se pfitom jedna o prvorodicky.
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7. Pokud jste jiZ rodila, uved’te prosim kde, pokud ne, piejdéte k otazce ¢. 9.

100%
90%
80%
70%
60%
50%

0% 40% 40%

30%

20%

20%

10%

0%
FN Mulacova nemocnice jiné

Graf ¢. 18 Porodnice piedchoziho porodu (Zdroj: vlastni Setfeni).

Graf ¢. 18 ukazuje zastoupeni porodnic u zen, které jiz rodily (25 ze 150), z vétsi ¢asti
rodily zeny ve FN Plzen (10 zen), v Mulacové nemocnici 5 zen a 10 zvolilo porodnici

mimo Plzen.
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8. Uved’te prosim, zda se jednalo o porod vaginalni ¢i operadni:
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Graf €. 19 Zptsob predchoziho porodu u Zen, které vyplnily dotaznik (Zdroj: vlastni

Setfeni).

Graf €. 19 znazoriiuje pocet Zen, které rodily pfirozené, a pocet Zen, které rodily sekci.
Z vysledki je patrné, ze z 25 Zen probéhl u 19 z nich (tj. v 76 %) pfirozeny porod a u 6 zen
sekci, z toho u 3 byla sekce zvolena pro polohu plodu, u dvou z divodu véku matky a u 1

ze zdravotni indikace.
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9. NavS§tévujete pravidelné prenatalni poradnu?
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Graf ¢. 20 Navstévnost prenatalni poradny u zen, které vyplnily dotaznik (Zdroj: vlastni

Setfeni.)
Graf ¢. 20 zobrazuje navstévnost prenatalni poradny. Prenatalni poradnu navstévuje 93 %

dotazanych zen, tj. 139 ze 150, z toho 98 od 8. tydne téhotenstvi, 20 Zzen od 9. tydne
t€hotenstvi, 11 zen od 7. tydne a 10 Zen od 6. tydne t€hotenstvi.
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Navstévujete pravidelné prenatilni poradnu?
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Graf ¢. 20 A Navstévnost prenatalni poradny u zen, vzhledem ke vzdélani Zzen (Zdroj:

vlastni $etfeni.)

Graf ¢. 20 A znézoriiuje rozloZeni Zen, které navstévuji prenatalni poradnu vzhledem
k dosazenému stupni vzdé€lani. Zatimco v piipadé zen s vysokoSkolskym vzdélanim a
vzdélanim s maturitou je ucast v prenatdlni poradné¢ 100%, u Zen s vyucenim ji
nenavstévuji 2 tj. 20 %, z 20 a se zakladnim vzdélanim celych 80 %, tj. 8 z 10 dotazanych

a jedna ze dvou zen bez zékladniho vzdélani.
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10. Informoval Vias zdravotnicky personial o moZnosti specializovaného genetického

vySetieni a diagnostiky prenatalnich vyvojovych vad v¢. rizika Downova syndromu?
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Graf ¢. 21 Informovanost ohledné vySetteni VVV (Zdroj: vlastni Setfenti).

Graf. ¢. 21 zobrazuje pocet Zen, které obdrzely informace ohledné specializovaného

vysetfeni VVV od zdravotnického personalu. Zde je mozné zjistit, Ze informace obdrzelo

celkem 93 % respondentek.
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11. Uved’te prosim, kde jste se 0 mozZnosti genetického vySetieni a diagnostice

vyvojovych vad poprvé dozvédéla?
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Graf ¢. 22 Zdroj informaci ohledné prenatalni diagnostiky VVV (Zdroj: vlastni Setfent).
Graf €. 22 zobrazuje nejcastéj$i zdroj, ze kterého cCerpaly t¢hotné zeny informace o
prenatalni diagnostice VVV. Podle tdajti se o specializovaném vySetteni Zzeny dozveédély
nejcasteji od vSeobecné sestry u gynekologa, popt. piimo od Iékate, v 19 % na pracovisti

genetiky a pouze 14 %, tj. 20 Zen ze 150 uvedlo jako zdroj znamé a internet.
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12. Mate/méla jste o diagnostiku vyvojovych vad zajem? Upresnéte diivod.
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Graf ¢. 23 Zajem o vySetfeni VVV (Zdroj: vlastni Setfent).

Graf. ¢. 23 mapuje zajem respondentek o diagnostiku VVV a divod vyuziti. Z grafu je
patrné, Ze o vySetfeni ma zajem 96 % respondentek, z toho 59 % z preventivnich dtvoda,

35 % uvedlo na doporuceni l1ékate a 2 % z diivodu rodové zatéze.
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13. VyuZijete/vyuZila jste pro uhradu diagnostiky prispévku (1000 K¢&) zdravotni

pojistovny?
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Graf &. 24 Vyuziti fin. ptispévku zdravotni pojiStovny (Zdroj: vlastni Setfeni).

Graf. €. 24 znazoriiuje vyuziti fin. pfispévku zdravotni pojistovny. Piispévek vyuziji

vSechny dotazované.
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14. Absolvovala byste diagnostické vySetieni i bez moZnosti ¢erpani prispévku od

zdravotni pojistovny?
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Graf ¢. 25 Zajem o vySetifeni VV'V 1 bez ptispévku pojistovny (Zdroj: vlastni Setfeni).

Graf €. 25 ukazuje, Ze zdjem o vySetieni i bez moznosti ptispévku pojistovny by mélo 90

ze 150 respondentek, tj. 60 %.
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Absolvovala byste diagnostické vySeti‘eni i bez moZnosti cerpani prispévku od

zdravotni pojistovny?
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Graf ¢. 25 A Dilezitost fin. ptispévku pojistovny (Zdroj: vlastni Setfeni).

Graf ¢. 25 A znazornuje procentualni rozlozeni gravidnich Zen, vzhledem k dosazenému
vzdélani, které¢ uvedly, ze pro né ptispévek zdravotni pojistovny hraje roli v absolvovani

specializovaného vySetfeni.
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15. Vyskytuje se u vas v rodiné néjaka vyvojova vada?
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Graf ¢. 26 Vyskyt VVV v rodiné u zen, které vyplnily dotaznik (Zdroj: vlastni Setfenti).
Graf €. 26 znazornuje vyskyt VVV v rodin€ respondentek. Vyskyt vady uvedlo 35 Zen, tj.

23%, z tohoto poctu vSak uvedlo pouze 5 Zen ze 150 Downiv s. v roding, ostatni uvadely

vady, které nepatii do kategorie VVV (objasnéno pfi osobni konzultaci).
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16. Dostalo se Vam vysvétleni a rad od sester na genetice v dané problematice?

(vhodna doporudeni, letaky, edukace)
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93%
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10%
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Graf & 27 Uroveii poskytnutych informaci na pracovisti genetiky (Zdroj: vlastni Setfeni).

Graf ¢. 27 ukazuje spokojenost s poskytnutymi informacemi ohledné diagnostiky VVV na
pracovisti genetiky. S urovni poskytnutych informaci bylo spokojeno 93 % dotazanych,

ostatnich 7 % uvedlo, ze o informace nemély zéjem.

5.2.1 Shrnuti vysledki vyzkumného Setieni — dotaznik

Z vysledkti dotaznikového Setfeni uskutecnéného mezi klientkami pracoviste
genetiky v Plzni se podafilo zjistit nékolik informaci. Dotaznik vyplnilo celkem 150 Zen,
podstupujicich screening VVV v prvnim trimestru téhotenstvi. Z hlediska véku zde
bylo nejvyssi zastoupeni Zen mezi 30 a 35 lety. V oblasti vzdélani byl nejvyssi pocet Zen

se stirednim a vysokoSkolskym vzdélanim.

Nejcastéji absolvovaly klientky vysetfeni ve 13. tydnu téhotenstvi a s velkou
pievahou se jednalo o prvorodicky. Vzhledem K téhotenstvi uZiva vétSina Zen
dopliiujici vitaminy a zhruba tietina navs§tévuje/bude navstévovat predporodni kurz.
Vice nez 90 % Zen zaroven pravidelné navStévuje prenatalni poradnu, nejcastéji od

8.9. tydne tehotenstvi. Mezi zenami, které jiz rodily, jsme zjiSt'ovali i volbu porodnice,
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V tomto piipadé rodily zeny z vétsi ¢asti ve FN Plzen (10 Zen), v Mula¢ové nemocnici 5
zen a 10 zvolilo porodnici mimo Plzen. Rovnéz nés zajimal zpisob porodu, ktery byl u
vetsiny vaginalni. U 6 Zen sekci (operacni), nejcastéji z divodu polohy plodu, véku matky

a zdravotni indikace.

Vice nez 90 % Zen uvedlo, Ze byly vSeobecnou sestrou ¢i gynekologem
informovany o mozZnostech specializovaného genetického vySeti‘eni véetné diagnostiky
VVV. O této moznosti mély zeny informace nejcastéji od vSeobecné sestry
v gynekologické ambulanci, poptipadé ptimo od lékate, nebo z pracovisté genetiky,
pouze 20 zen, tj. 14 % uvedlo jako zdroj internet a znamé. Mezi Zenami, které o
diagnostiku projevily z4jem, uvedlo nejvice respondentek jako ditvod prevenci celkem 59
% a 37 % doporuceni lékate. VSechny klientky vyuzily/vyuzZiji prispévek zdravotni
pojistovny, piesto by i bez tohoto piispévku podstoupilo diagnostiku 90 zen, tj. 60 %
dotazanych. 23 % zen také uvedlo vyskyt n¢jaké vrozené vyvojové vady v rodiné (tento
pocet je vSak nejspiS ovlivnén neznalosti vad spadajicich do kategorie VVV — objasnéno
pfi konzultaci), mezi VVV nejvice respondentek uvedlo Downiiv syndrom. MnozZstvi a
podani informaci o problematice VVV v prenatalni diagnostice na pracovisti ambulance

Genetiky hodnotila vétsina respondentek kladné.

5.3 Analyza hodnoceni vysledku
V této Casti prace se vénujeme vyhodnoceni stanovenych hypotéz, analyze a
interpretaci vysledkd, ziskanych v praktické casti prace pomoci informaci ziskanych

z databaze genetiky a dotaznikového Setieni.

Vyzkumné Setfeni pomohlo naplnit stanovené cile:
Analyzovat souCasnou situaci v oblasti prenatalni diagnostiky VVV. S dirazem na
screening Vv prvnim trimestru, zajem Zen o specializované vySetieni a ulohu vSeobecné

sestry v oblasti edukace.

5.3.1 Vyhodnoceni predpokladii
PREDPOKLAD 1 Screening VVV podstupuji ¢ast&ji Zeny nad 35 let nez mladsi.

72



Tento predpoklad se nepotvrdil. Podle udajii z databdze bylo nejvice zZen ve vékové
kategorii 25-30 let (29,34 %) tésné ndsledovanou vekovou skupinou 30-35 (28,48 %),
vekova kategorie nad 35 let byla zastoupena u 22,55 %, | podle dotaznikového Setieni je
nejvice zen podstupujicich screening ve veku mezi 30. a 35. rokem (37 %), vékova skupina

nad 35 let byla zastoupena u 17 %.
Cil ¢. 1 byl naplnén.
PREDPOKLAD 2: Zajem o screening VVV se v porovnani se zajmem v roce 2008 zvysil.

Tento predpoklad se potvrdil. Pomoci udajii z databaze se podaril zjistit vyrazny narust
zajmu, V roce 2018 absolvovalo screening VVV 927 Zen v pribéhu 3 mésicu, ve stejném
casovém useku pred 10 lety jich bylo pouze 341.

Cil ¢. 2 byl naplnén.

PREDPOKLAD 3: Vzdélani gravidnich Zen nema vliv na podstoupeni screeningového

vySetieni VV'V.

Tento predpoklad byl vyvracen. Z dotaznikového Setieni vyplynulo, Ze 43 % Zen md

stiedoskolské vzdelani s maturitou, vysokoskolské vzdelani uvedlo 35 %.
Cil ¢. 3 byl naplnén.
PREDPOKLAD 4: Vy3e vzdélani nehraje roli v nav§tévovani prenatalni poradny.

Tento predpoklad byl vyvracen. Prenatalni poradnu navstévuje 93 % dotdazanych Zzen, ij.
139 ze 150, z toho 98 od 8. tydne tehotenstvi, 20 zen od 9. tydne téhotenstvi, 11 Zen od 7.
tydne a 10 Zen od 6. tydne téhotenstvi. Podarilo se zjistit, Ze zatimco v pripadé Zen
S vysokoskolskym vzdélanim a vzdélanim s maturitou je ucast v prenatalni poradné 100%,
u Zen s vyucenim ji nenavstevuji 2, tj. 20 % z 20 a se zakladnim vzdélanim celych 80 %, tj.

8 2 10 dotazanych a jedna ze dvou zen bez zdkladniho vzdeélani.
Cil ¢ 7 a 8 byl naplnén.

PREDPOKLAD 5: Informace o prenatalni diagnostice VVV ziskavaji zeny od 1ékait

v gynekologické ambulanci.
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Tento predpoklad se nepotvrdil. O specializovaném vysSetieni Se Zeny dozvedely nejcastéji
od vSeobecné sestry u gynekologa (47 %), popr. primo od lékare (21 %), v19 % na

pracovisti genetiky a pouze 14 %, tj. 20 zen ze 150 uvedlo jako zdroj znamé a internet.
Cil ¢. 4 byl naplnén.

PREDPOKLAD 6: Duvodem podstoupeni screeningu VVV u téhotnych Zen jsou
preventivni diivody.
Tento predpoklad byl naplnén, 59 % z preventivnich diivodii, 35 % uvedlo na doporuceni

lékare a 2 % 7 ditvodu rodoveé zatéze.
Cil ¢. 5 byl naplnén.

PREDPOKLAD 7: Vy3e vzdélani Zen nema vliv na postoj k samotthradé screeningového

vySetieni VV'V.

Zdjem o vySetieni i bez moznosti prispevku pojistovny by melo 90 ze 150 respondentek, tj.
60 %. Ze zbyvajicich 40 % Zen, které by screening bez prispévku neabsolvovaly, je jen 9,54
% Zen s VS, 15,6 % se stredoskolskym vzdeélanim s maturitou, 50 % S vyucenim a celych 80
% se zdkladnim vzdélanim. Podle téchto udaju by se dalo ¥ici, Ze vnimani prispévku se lisi
podle miry dosazeného vzdélani, vyjimku vSak tvori respondentky s nedokoncenym

zakladnim vzdélanim, které uvedly (v obou pripadech, tj. 100%), Ze prispévek roli nehraje.
Cil ¢. 6 byl naplnén.

PREDPOKLAD 8: Vzdélani gravidnich Zen neovliviiuje zajem navstévovat predporodni

kurzy.

Tento predpoklad se Setienim vyvratil. Z vysledkii je patrné, Ze zatimco u Zen s VS
vzdélanim je pro navstévovani kurzu rozhodnuto 93,6 % Zen (z celkového poctu 36 %, které
jiz vi, Ze o kurz budou mit zdjem), mezi respondentkami se zdkladnim vzdélanim a
nedokoncenym zakladnim vzdeélanim nemd o kurz zdjem Zadnd. V9 z 12 pripadii se pritom

jedna o prvorodicky.

Cil ¢. 8 byl naplnén.
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5.3.2 Zavéreéné shrnuti poznatki
Vysledky vyzkumného Setfeni by se daly vyhodnotit ve dvou zakladnich oblastech,
a to pifimo v oblasti prenatalni diagnostiky a v oblasti celkového piistupu gravidnich zen

Z hlediska primarni péce v obdobi t€hotenstvi.

V oblasti prenatalni diagnostiky a zejména pak sledovaného screeningu

V prvnim trimestru povazuji za stéZejni nasledujici informace:

Mezi zenami podstupujicimi screening VVV je nejvice zastoupena skupina ve véku
mez 30. a 35. rokem se stiedoskolskym a vysokoskolskym vzdélanim. O screening maji
vétsi zdjem prvorodicky (125 ze 150). Mezi zenami, které jiz rodily, pfevazuji v 76 %

procentech Zeny s pfirozenym porodem.

Oproti roku 2008 je patrny narUstajici zdjem téhotnych Zen o screening v prvnim
trimestru, a to pfevazné z preventivnich diivodi. V roce 2018 vyuZzilo moZnosti screeningu
VVV 927 zen v prubéhu 3 mésict, ve stejném casovém useku pied 10 lety jich bylo pouze

341.

Od roku 2008 doslo k narastu vyskytu nékterych vrozenych vyvojovych vad,
napiiklad Downova syndromu. Ve sledovaném obdobi v roce 2018 se podatilo zachytit
VVV v 60 ptipadech, z téchto nalezii byl ve 13 piipadech tj. u 7,8 % potvrzen Downliv
syndrom. U 12 Zen doslo k ukonceni t€hotenstvi z genetické indikace. V roce 2008 bylo
ve stejném Casovém useku nalezeno 39 pozitivnich screeningti, z toho se v 5 piipadech
jednalo o nalez Downova syndromu tj. u 1,95 % Zen. 3 z téchto Zen se rozhodly pro

ukondéeni téhotenstvi.

Z vysledku je tedy ziejmé, Ze i pies vyssi vyskyt vad v roce 2008 (11,44 %) oproti
roku 2018 (6,4%) je vyrazné vyssi vyskyt tohoto syndromu. Tento idaj koresponduje 1
s informacemi uvedenymi v teoretické &asti, kde je uveden, podle udaji Setieni UZIS,

nariist Downova syndromu od roku 2000 do roku 2014 téméf o polovinu.

Nejvyssi vyskyt VVV je ve vékove kategorii nad 35 let, neznamena to vsak, ze by

byl vyskyt u mladSich Zen nulovy, i zde se pohybuje mezi 3-5 %.

O mozZnosti specializovaného vySetieni se zeny dozvidaji nejcastéji od vSeobecné
sestry ¢i porodni asistentky v gynekologické ambulanci. Odtud zaroven nejvice pacientek

cerpa potiebné informace. Z hlediska urovné poskytnutych informaci o moznostech
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prenatalniho vySetfeni vrozenych vyvojovych vad na pracovisti genetiky byla vétSina zen

spokojena a informace povazovaly za dostatecné.

, e i v« TR . y <
9
K tihrad¢ vySetieni vyuzivaji zeny pfispévku zdravotni pojistovny, zarovein by vsak

60 % z nich bylo ochotnych diagnostiku absolvovat i bez této moznosti.

V oblasti zajmu o screening i pristup k samothradé hraje velkou roli dosazené

vzdélani gravidnich Zen.
Celkovy pristup gravidnich Zen z hlediska primarni péce v obdobi téhotenstvi:

Z mého pohledu je velice pozitivni u respondentek zjistény celkové zodpoveédny
ptistup k t€hotenstvi, v€etn¢ pravidelného dochézeni do prenatdlni poradny i hojného
navstévovani predporodnich kurzii a uzivani doplikt stravy. Zaroven je vSak potieba
uvazit, ze se v pripadé vyzkumu jednalo o uzs§i vzorek Zen, které navstivily genetiku v
prvnim trimestru. TudiZ v obdobi, které je vzhledem k moZnostem diagnostiky nejen VVV

a nésledné péce o Zenu i plod nejvhodné;jsi.
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6 DISKUZE

Z vyzkumného Setieni nas velmi piekvapily velké rozdily mezi zenami z hlediska
dosazen¢ho vzdélani. Zakladem prevence je vCasné navstévovani prenatalnich poraden,
kde zatimco v piipadé Zen s vysokoskolskym vzdélanim a vzdélanim s maturitou je ucast
Vv prenatalni poradné¢ 100%, u zen s vyucenim ji nenavstévuji 2, tj. 20 % z 20, a se
zakladnim vzdélanim celych 80 %. Podobny vliv méa dosazené vzdélani i1 na Ucast
v piedporodnich kurzech a uzivani doplitk® stravy v obdobi gravidity. S VS vzdélanim je
pro navstévovani kurzu rozhodnuto 93,6 % Zen, naproti tomu mezi respondentkami se
zakladnim vzdélanim a nedokoncenym zakladnim vzdélanim nemé o kurz zajem zadna. U
respondentek s maturitou a stiednim odbornym vzdé¢lani 97,5 a 100 % dotazanych. Z Zen
se zakladnim vzd&lanim uvedlo uzivani vit. doplikd jen 30 % dotdzanych a bez

ukonceného zékladniho vzdélani neuziva vitaminové doplilky zadna.

Tématem prenatalni diagnostiky se zabyva velké mnozZstvi autorii, z mnohych
odbornych publikaci jsme cCerpali v teoretické Césti prace. Inspiraci pro psani této
bakalaiské prace a zaméfeni vyzkumu byla ma prace na pracovisti genetiky v Plzni. Pro
srovnani s ostatnimi autory jsme se snazili najit kvalifikacni prace i ostatni odborné texty s
podobnou tématikou urcené laické i odborné vetejnosti. Pro nasledujici tex jsme vybrali
prace, které jsou obdobné zamétené a nabizeji tak moZnost porovndni s nami ziskanymi

udaji a nase téma tak dopliuje o nové poznatky.

Pasekova (2015) se ve své bakalafské praci s nazvem Vrozené vyvojové vady —
informovanost té¢hotnych Zen o problematice a prevenci, z hlediska népln€ 1 zaméteni je
tato prace velice blizka té naSi. Autorka v teoretické praci popisuje jednotlivé vady,
moznosti prevence a podobn€ jako my i ulohu sestry v poradnach gynekologické
ambulance a genetického poradenstvi. Naopak se viibec nevénuje popisu diagnostickych
metod a statistickému vyskytu VVV. V praktické ¢asti zkouma mimo jiné i zdroj, odkud
téhotné Zeny nejCastéji ziskavaji informace k moZnostem genetického vySetfeni VVV.
Obdobné jako my dochazi k zavérim, Ze nejvice Zen Cerpa informace od sestry
v poradné gynekologa. ,.Edukacni cinnost sester je nenahraditelnd, méla by proto byt co
nejvice srozumitelnd a pristupna pro vSechny pacientky.” V zavéru navrhuje naptiklad
rozsifeni informacnich letakidi zamétrenych na moznosti prevence a screeningu VV'V.

Dalsi autorka bakalatfské prace, Zobrazeni plodu pomoci MR Skalova (2015) se

zabyva Vvyvojovymi vadami plodu, v teoretické casti prace popisuje podobné jako my
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prenatalni diagnostiku a pouzivané diagnostick¢ metody. ,,,... aneb ¢im vsim by méla
tehotnd Zena projit, co se tyce vysetreni ji samotné a plodu. lnvazivni a neinvazivni.
Invazivni metodou rozumime takové vysetieni, pri kterém jsou pouZivané ndstroje ci
pristroje vpravovany dovniti organismu. V porodnictvi se setkdvame S amniocentézou
(AMC), biopsii choria, kolposkopii, cytologii, fetoskopii, kordocentézou a amnioskopii.
Mezi neinvazivni radime USG a MR (magneticka rezonance).“ Vyzkumnd ¢éast prace je
zaméiena na kazuistiky zen podstupujicich sonografické vysetteni plodu. V zavéru prace
autorka zminuje nutnost rozSifeni specializovanych diagnostickych (screeningovych)
metod mezi Sir§i okruh gravidnich Zen. ,,Diagnostické metody se rychle vyvijeji a
zdokonaluji, coz vyrazné napomdaha presnému urceni diagnozy a ndsledné véasnému a
cilenému reseni zdravotniho problému pacienta. Verim, zZe se diagnostické metody budou i
naddle zdokonalovat a Ze toto vysetreni by se drive ¢i pozdéji mohlo stdt rutinni

«

zalezZitosti.

Naprosto jiny thel pohledu na danou problematiku nabizi bakalarska prace
Dreviankové (2010) Etické aspekty umélého ukonceni téhotenstvi v souvislostech. Na
rozdil od ptredchozich praci, které se drzi védeckych zakladi a ponechavaji si od
problematiky emoc¢ni odstup, se autorka zabyva riznymi pohledy a vychodisky, jez hledaji
filozofické, moralni nebo spoleCenské odpoveédi na otdzky interrupci, a prosazuje nazor
plos$né zakazat interrupce v€. téch z ditvodu 1ékarské indikace. Autorka mimo jiné uvadi:
»Z mého pohledu je zarodek i plod clovek se vSemi nezadatelnymi pravy, které clovek ma.
Mozna ne ihned od poceti, ale od uhnizdeni v déloze jisté. Pisi to s plnym védomim
problematiky. V nasi praci jsme se tématu prenatilni diagnostiky spojené s umélym
ukon¢enim/pierusenim téhotenstvi a moralnimi aspekty s timto spjaté také tizce vénovali,
v ramci vyzkumné ¢asti jsme se vSak jiz k této oblasti nevraceli. Vzhledem k zavérim
autorky mé& presto zaujala Céast tykajici se nutnosti presunout ¢ast edukace ze
zdravotnikii na pedagogy. ,Nekteri autori, kteri se v pojedndanich o potratech také
zabyvali nastinénim mozného reseni, jak interrupcim predchazet. Zdiraziuji, Ze je duleZité
vychovavat deti a mladé lidi, zahrnout do osnov zakladnich i strednich skol kvalitni
odbornou sexudlni vychovu. “ Ktera dle dalsich tvrzeni autorky zdaleka nedosahuje potieb
soucasné spolec¢nosti. Z mého pohledu by toto feSeni mohlo pomoci zlepsit stavajici praxi |
v oblasti edukace k celkovému pristupu k téhotenstvi a zejména nutnosti (pfi mozném

t€hotenstvi) co nejdiive navstivit gynekologickou ambulanci (podrobnéji dale).
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Jak jsem jiz zminila, problematice vyskytu vrozenych vyvojovych vad a
moznostem prenatalni diagnostiky se vénuje i fada ¢lankd. Jiz v roce 2008 vyzdvihuji
autofi Gregor, Sipek a Horaéek (2008) rozvoj prvotrimestrového screeningu a
vyuZzivani nami popsaného kombinovaného testu. ,,Vyvoj prenatalni diagnostiky v Ceské
republice vzdy odrazel celosvétovy vyvoj v této diagnostice. Aktualne dosahované vysledky
v poslednich letech ukazuji, Ze celoplosné pouzivany druhotrimestralni screening je jiz v
rade center doplnén kombinovanym screeningem prvého trimestru, ktery ma zachytnost az
90-95 %. Tomu odpovidd i sniZovdni prumérného tydne téhotenstvi pri diagnostice
Downova syndromu.“ V praci se autofi mimo jiné vénuji i rozboru statistickych udaju
tykajicich se vyskytu VVV u narozenych déti v¢. jiz zminéného Downova syndromu a
uvadéji, ze 1 pres rozvoj prenatdlni diagnostiky a procentim zachytnosti celkovy pocet
narozenych déti s touto vadou stoupa, jako jednu z ptic¢in uvadéji i ndmi zmifiovany

zvysujici se vék rodicek.

Moznostem screeningu Vv prvnim trimestru a konkrétné i Downovu syndromu se
vénuje 1 dal$i ¢lanek Snazvem: Bojite se Downova syndromu, zdjem o screening je
ohromny (2016), ktery vznikl ve spolupraci s Mgr. Sabinou Planetovou, vedouci genetické
laboratofe a vedouci Gseku cytogenetické laboratofe ve spolecnosti Genetika Plzen. Tento
¢lanek je urceny i $irsi vetejnosti a velmi prehlednou formou popisuje pribéh vySetieni i
finan¢ni narocnost, zarovei informuje i 0 moZnosti ¢erpat prispévek pojistovny. Coz,
jak se ukazalo v nasem prizkumu, vyuziva fada Zen a pro nékteré je tento prispévek
V podstoupeni screeningu rozhodujici. Ze je o tento piispévek zajem, uvadi v ¢lanku i
mluvéi VSeobecné zdravotni pojistovny: ,, Témér o 200 procent stoupla ve srovnani
S lonskem Castka, kterou VZP vyplatila v letosnim prvnim pololeti svym klientkam jako
prispévek na tzv. screening Downova syndromu (téz prvotrimestralni screening), “ uvadi
mluvéi pojistovny Oldiich Tichy. V €lanku se v8ak objevuje i informace, kterou povazuji
za zavadgjici, autori hovori o tom, pro koho je screening vhodny, zminuji v§ak pouze
vék nad 35 ¢i rodovou zatéz. Prestoze je samoziejmée pro tyto skupiny Zen vysetieni vice
nez vhodné, domnivam se, ze by mé¢lo byt doporuceno i ostatnim, protoze jak jsme
popisovali ve vyzkumném Setfeni, je nejvyssi vyskyt ve vékové kategorii nad 35 let,
neznamena to vSak, ze by byl vyskyt u mladSich Zen nulovy, i zde se pohybuje mezi 3-5

%.

Ve vyctu ¢lankdl bychom mohli jisté pokracovat, jejich napli se vSak jiz pfili§
nelisi, autofi se vesmes zabyvaji zpracovanim statistickych udaja, které Casto vychdzeji
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z informaci UZIS, ze kterych jsme &erpali i my. Popf. popisuji konkrétni vady a

diagnostické moznosti obdobné jako v teoretické casti této bakalatské prace.

Ze zéavért vlastnitho vyzkumného Sefeni i udajii obsazenych v kvalifika¢nich
pracich zminénych autort je patrné, ze prenatalni diagnostika se t€si nartistajici oblibé a
diagnostické moznosti se zlepSuji den ode dne a posouvaji do ranych stadii téhotenstvi.
Diky moznosti Cerpat piispévek pojistovny pro uhradu screeningu je vySetfeni dostupné

SirSimu poctu Zen, presto vSak neni plosné€ vyuzivano, coz je dle mého nazoru skoda.

6.3 Doporuceni pro stavajici praxi

Urcity prostor pro ndpravu spatfuji v Sir§Sim zpfistupnéni vySetfeni. Z prace
vyplynulo, Ze nejvice Zen ¢erpa informace o moznostech specializovaného genetického
vySetieni véetné VVV nejcastéji od sester a lékaiu v poradnach gynekologa,
popripadé piimo na pracovisti genetiky, coZ m¢ osobné¢ sice velmi t&si, zaroven je vSak

potteba si uvédomit 1 jistou zodpovédnost.

Bohuzel se v praxi Casto stava, Ze Zeny potiebné informace nedostanou vcas a o
moznosti specializovaného vysetfeni se dozvidaji az v dobé, kdy uz jsou z hlediska
pokrocilého téhotenstvi omezené moznosti feSeni. Mezi témito pacientkami jsou nejen
zeny, které nenavstévovaly poradnu gynekologa, ale bohuZzel i ty, které ano, ale nedostalo
se jim potiebnych informaci o moZnostech specializovaného vySetieni, coZ je dle mého
nazoru velka Skoda. Jistou moZnost zlepSeni vSak spatiuji v cilené edukaci vSech
vékovych skupin budoucich maminek Vv ordinacich gynekologa, napiiklad formou
plosného rozdavani informacnich broZzur a letiki informujicich o moZnosti a
prubéhu specializovaného screeningu VVV v prvnim trimestru v¢. moznosti ¢erpat
prispévek pojistovny. V oblasti prevence by mohlo pomoci mimo zminéné distribuce
informacnich letacktl i rozSifeni spoluprace zdravotnikti se vzdélavacimi institucemi,
napfiklad formou besed zaméfenych na prevenci, tak aby Zeny v piipadé mozného
téhotenstvi nezanedbaly vEasnou navstévu a dostalo se jim patficnych informaci, jak o sebe

a plod v pribéhu téhotenstvi peovat a jaka screeningova vysetieni je mozné podstoupit.
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ZAVER

K psani bakaldiské prace mne motivovala vlastni pracovni zkuSenost, kterd se
prolinala celym mym psani. Jiz v tvodu jsem se snazila vymezit cile a v pribéhu psani se
jich drzet. Hlavnim zamérem prace bylo piedlozit Ctenafim ve struéné a srozumitelné
form¢ soucCasny stav v oblasti prenatalni diagnostiky VVV, popsat tlohu vSeobecné
zdravotni sestry a seznamit Ctenafe s legislativnimi i moralnimi aspekty spojenymi
s prenatalni diagnostikou a sdélenim diagnozy.

Cil prace povazuji za splnény, V teoretické Casti jsou popsany nejcastéjsi VVV,
velka Cast prace je vénovana souasnym moznostem prenatdlni diagnostiky, dale je v praci
popsana uloha vSeobecné sestry a Cast prace je veénovana i legislativnim a moralnim
aspektum spojenym s prenatalni diagnostikou. V praktické ¢asti prace se podatilo doplnit
teoretickou cast 0 statistické idaje z databaze 1 o udaje tykajici se zajmu te¢hotnych zen o
diagnostiku VVV, celkovy pfistup téhotnych k prevenci v pribéhu gravidity i1 roli

vSeobecné sestry zejména v oblasti edukace, ktera je, jak se ukazalo, nenahraditelna.

V pribéhu psani prace jsem pfiSla na to, ze na problematiku diagnostiky VVV se
da nahlizet jak lékaiskou optikou, tak i o¢ima laika, budouciho rodice ¢i hluboce véticiho
Clovéka. I proto se dle mého ndzoru neda nalézt jednoznacné platici postoj vyhovujici
vSem. V tomto ohledu povaZzuji za $t'astné, Ze rozhodnuti podstoupit 1 pfijmout vysledek

prenatalni diagnostiky je v rukou kazdé nastavajici matky.

Ulohu zdravotniki spati‘uji zejména v tom dokazat srozumitelnou formou
poskytnout v§em téhotnym Zenam dostatek srozumitelnych informaci a podkladu pro

vlastni rozhodnuti.

Je patrné, Ze véda se Zene milovymi kroky kupiedu a i oblast prenatalni diagnostiky
se zlepSuje kazdy den. Bohuzel, i pfes velké pokroky v medicingé ,,zatim“ neumime
zazraky, a ackoli je pranim vsSech pracovnikli genetiky, moci sd€lovat co nejvice
pozitivnich sprav budoucim rodi¢iim, vim, Ze to neni mozné. Mym pfanim na zavér tak je,
abychom mohli pomédhat, alesponi tak jak dokézeme, a to nejen v€asnym odhalenim

problému, ale i radou a vlidnym pfistupem.
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AVSD.....coovviiiii, defekt atrioventrikuldrniho septa
CNS...oe centralni nervova soustava

CVS. i odbér choriovych klkt
DNA......cooii, deoxyribonukleova kyselina
DNT...ooii defekt neurdlni trubice
Q. inteligen¢ni kvocient
NIPT....oo neinvazivni prenatalni testovani
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NT . nuchlearni transfluence

PM. . posledni menstruace

TT tyden téhotenstvi

UZ. i ultrazvuk

UZIS....coooiiieiei Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR
VVV. . vrozené vyvojoveé vady
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PRILOHA A — PROFIL OBLICEJE NOVOROZENCE S DOWNOVYM
SYNDROMEM

Zdroj: Krofta, 2017, s. 254



PRILOHA B
1. VYSKYT DOWNOVA, EDWARDSOVA A PATAUOVA SYNDROMU 2000-2014
2. ZASTOUPENI DIAGNOZ U NAROZENYCH DETI V LETECH 2000-2014
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PRILOHA C
1. UTZ SNIMEK
2. NALEZ SIJOVEHO PROJASNENI

Prostorovy model fyziologického plodu (11+6)

Zdroj: Krofta, 2017, s. 188

Nalez Sijového projasnéni (13+5)

Zdroj: Krofta, 2017, s. 254



PRILOHA D - UKAZKA FORMULARE PRO ZAZNAM SCREENINGU V 1.

TRIMESTRU

Screeningové centrum - Genetika Plzeri, s. 1.0,
SCREENING I. trimestru - biochemické vySetien: PAPP-A, free B hCG

Cdesilajici Iékat (razitko vé. 1G2) Odbér krve:
neni nuing nalacno!
provést v gravidité 10 + 1 - 13 + 6

Jméno, pfijmenf téhotné: Diagnéza:
Rodné ¢islo: Datum odbéru:
Pojis ovna:

Screeningové centrum - Genetika Plzer, s.  r.0.
SCREENING I trimestru - USG vySetieni

Odesilajicf Iékai ({razitko vé. 1GZ) USG wysetfent:

CRL: 45-84 ( 11 + 3- 13 + 6) dle Robinsona
Posun kaliperu: 0,1 mm
Sagitalni fez - indiferentni postaveni

Jméno sonografisty: Obraz hlavy plodu pfes 3/4 obrazovky
Jméno, pfijmenf téhotné: PM: 2 %’ DI pby?
Rodneé ¢islo: Di: <
Poiji§ ovna: Hmotnost téhatné: kg /,'\
Datum USG: Potel plodli: & &t " 7 Besdo KD b
USG pifistroj: Koufeni ANO  NE

IVF/ICSI ANO  NE

Parita:

COur Piznia "5 GRLAT mm CRL 2: mm
v o NTA: mm NT 2; mm

3 NB 1: ANO NE NELZE
Telefonni &islo téhotné (pouZijeme jen v pfipadé pozitivniho screeningu):

I R

NB 2: ANO NE NELZE

POZOR: Vysledek USG vySetfen! poslat na: Gentika Plzer, s.r.o., Parkova 1254/11A, 326 00 Pizeri

Vysledek screeningu zagleme do 3 dn(l

www.genetika-plzen.cz

. oo D den
Zpracovano pro lékare: ) . -
R
S Fo0 ALPE oy T RN

Parkova 1254 / 11A, Plzer 326 00

Cong

Genetika Plzer, s. r.0.




PRILOHA E - UKAZKA FORMULARE PRO ZAZNAM SCREENINGU VE 2.

TRIMESTRU

Datum

Cislo vzorku

Screening VVV Il. trimestr

 AFP, hCG

{ +420 377 241 529
Rodné &islo / { +420 603174 793
Piijment E, Jméno lékare
Jméno 5 Pracovi§té
Pojistovna i€z Odbornost
Diagnoza hlavni | Diagn6za vedlejsi | Telefon (pac|entka)
=» I

Vﬁsledky vysSetreni

Hmotnost téhotné (kg)
PM

Délka téhotenstvi
(tydny) dle PM

Délka téhotenstvi
(tydny) dle USG

Datum USG

Datum nabéru
Pocget plodl

Diabetes mellitus

S - AFP (ng/ml)

S - hCG (UN)
+
+

1/ 2/ 3

ANO [ ]

N [

Krev na screening zaslete do OKB Privamed, Kotikovska 17, Plzen

www.genetika-plzen.cz

Genetika Plzen, s.r.o.
Parkova 1254/11A, Plzen 326 00




PRILOHA F - NIPT + UKAZKA ZADOSTI O PROVEDEN{ NIPT TESTOVAN(
NA PRACOVISTI GENETIKA PLZEN, S.R.O.

Genetika Plzen

NEINVAZIVNi TESTOVANi CHROMOZOMALNICH ABERACI PLODU Z KRVE TEHOTNE (NIPT)
PRIMO V LABORATORI GENETIKA PLZEN
MUDr. Petr Losan

Free cell DNA plodu v krvi matky

PROVEDENI NIPT

m Clarigo kit, firma Multiplicom

m Pocet vzorku: 10 - 12 v jednom béhu

| Ndbér: krev do Streck zkumavky

B nutnd genetickd konzultace - pred ndbérem
i konzultace vysledku (vyZaduje zdkon i pojistov-
ny) zpracovdni krve musi byt do 48 hod.

m Pristroj: Miseq - spoluprdce s Biomedicinskym
centrem LF UK v Plzni

m Vyhodnoceni: software vyrobce Clarigo Reporter

V?KpNNOSTNi CHARAKTERISTIKA STANO-
VENI CLARIGO V KOMBINACI S KITY SRMID
FOR ILLUMINA NGS SYSTEMS

Trizomie 21 | Trizomie 18 | Trizomie 13
Zjisténa citlivost 100% 95% 100%
Zjisténa specificita | 99.94% 100% 99.88%

LIMITY TESTU

m Test nelze provést v téchto pfipadech:

m Téhotenstvi kratsi neZ 8 tydnu

m Chromozomovd aberace u téhotné

m Vicecetnd téhotenstvi

m Téhotenstvi z darovaného oocytu

B Béhem poslednich tfech mésict téhotnd absolvo-
vala transfuzi krve, imunoterapii, terapii kmenovymi
burkami, transplantaci, radiacni terapii

m Omezeni spolehlivosti v pfipadé:

m Placentarniho mozaicismu / Fetdlni chimérismus

m Syndromu mizejiciho dvojcete

m Pacientek s BMI nad 35

m VzorkU s fetdini frakct nizsi nez 4% (systém Clarigo
pii vyhodnocovani méri i fetdlni frakei, na rozdil
od nékterych komeréné poskytovanych vysetreni
v zahranici

INDIKACE K VYSETRENI NIPT

m pozitivni nebo atypicky screening Downova
syndromu pfi normdinim USG ndlezu

m Aneuploidie u ditéte nebo plodu v min. grav.

m Pozitivni screening , kdy t&hotnd odmitd invazivni
vykon

m St.p. opakovanych spont. potratech(3 a vice)

m St.p.IVF, vék nad 39 let

m VVV , nebo USG patologie kde téhotnd odmita
invazivni vykon

UHRADA ZDRAVOTNIMI POJISTOVNAMI

m Pri spinéni indika&nich kritérii kde by t&éhotné
zdravotni pojistovna uhradila AMC/CVS -

m Bude NIPT hrazeno ze zdravotniho pojisténi

m Cena bude stejnd jako za provedeni CVS/AMC

PRAKTICKE PROVEDENI

m Genetickd konzultace - pokud budou spinéna
indikacni kritéria

m Ndbér krve téhotné

m Vysledek vylouceni T13,18,21 za 14 dni

m P¥i pozitivnim ndlezu je doporuc¢ena verifikace
AMC ! (spolehlivost NIPT 99,9%)

m NIPT nenahrazuje AMC / CVS!

m Pfi nepinéni indikaénich kritérii — cena 12.500,-

Genetika Plzen, s.r.0., Parkovéd 1254/11a , Pizei - Cemice, Telefon: 377 241 529
www.genetika-plzen.cz



Parkova 1254/11a, 326 00 Plzefy
Tel.: 377 241 529
www.genetika-plzen.cz

enetika Plzen
Genetika Plzen s.r.o.

NIPT (NEINVAZIVNI TESTOVANI CHROMOZOMALNICH ABERACI PLODU Z KRVE TEHOTNE)

INFORMACE O TEHOTNE ANAMNEZA
|
Jméno | 2 |
a prijmeni: | Gravida 1
| !
} —— e
Cislo pojisténce: | Para: [
Datum narozeni: Posledni porod/potrat datum:
Adresa: SAB pocet:
N - ik g = —
Pojistovna: | UPT poget:
Mola pocet:
Vék: 3 let | GEU pocet:
Vaho; I ~ *9|chomozomdini aberace 'O ano Typ averace
Vyska: | om ¥ predchozich graviditach: D NE
et ~kg/m | 0 )
ANO Typ aberace:
| Genetické aberace v RA: }L - e iel
[ e
Q,AN,O Typ aberace:

i Genetické aberace v OA:

O ne
SOUCASNA GRAVIDITA

PM: Datum provedeni:

Termin porodu - e

dle PM: . Pocet plodu:

Termin porodu sl

dle USe, Chorionicita: O Ome Owmm

,T\?Emenm Pe 10ano  DOne CRL: mm
NT: mm

Boiovana Sonoanatomie: o Normc’nlni' )

vajicko: Oavo  Dlne O aoromeni |

NB, DV, TR:
ODBER VZORKU

patologie (1 ano [ ne

SCREENING

Proveden: Oavo One Datum/Eas:
Wl i) L kombinovany Gestacni stafi die USG:
Y 3 D Biochg@clg’/ - o |
|
ﬁrﬁr}?\g 0 Tperiest Primarni vzorek: periferni krev
° : O Integrovany o R N -
Riziko: Trizomie 21 1/ Trizomie 13 1/ Trizomie 18 1/

Indikace: L1 wyasi vak tehotné [ pozitivni screening [ USG ndlez plodu [ pozitivnira [ ostatni

S

Identifikace odesilajiciho |
|ékare/zafizeni: Podpis a razitko: Dne: 1

Informovany souhlas. podrobnosti o vysetieni a dalsi ndlezitosti jsou soucasti konzultace s klinickym genetikem.

Genetika Plzef s.r.0., Parkova 1254/11a, 326 00 Pizen, Tel.: 377 241 529, E-mail: lacykova@genetika-plzen.cz, www.genetika-plzen.cz
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INFORMOVANY SOUHLAS S INVAZIVYNIM PRENATALNIM VYSETRENIM &0t -p

Jmana g affjmeni pacer ke

Czlo pojisténce:

05eturci lékar / -

VaZara panl,

Vzhiedem « tamu, Ze na Z3kiaé Kin ckych vygetfznl, sereerirgovych vpdetieni v Ehotensty, dcajl z roding, nz zakladé Vageho vExu aede na packigsa
Jditrazvuxavého ralozu, jo v Vasaho plodu zvy3ens tl2ike vA3ne vrozené ne noct, Yim bylo dopo-ucena prenateln’ vyietfeni pledu fam nocantéss, hiopsie
chanovfe kiky. Cilem il vysetian” je acedrani naléhe irnozsty’ podovs vody oy bicpsia choricvyel klki & slunoeen’ genzticks vihayy Spacty
astrukiery ebrzmaozcnd, podrobné vySetfert chiomasami ¢ jing molekuldrné gonetickd vwiesfen d 2 udané ascbr’ & -ocinaé anamrdzy! o plodu,

POPIS VVKOHU

Mapsie crenovyzh KIKD se arovidi mesi 10-13.21. 0dbér alacovd vody ze provadi mezi 15, 42 22 11, fepimeend ve vy 34 s 1ehotensTyy.
Vykany se orovacira rad’ klinica ambulaning, ze steninich andminok, -Ehotné pr vikonu lezi, Pod ulirazvukaveu kart olow s voichen v aolast!
pudbiigku 2avede do dutiry daloini tar<d jeh a, j2ji2 hrot |o stale kentrelovar ultrezee<em, Ddesia se zarubz 20 Ml plodayd vudy, ook je malé
a5t obierie a rychle se daplni, ¥ oriad zdbery burés ahariavjon kika se 2k’s 2avédi do aalasti placanty. 0dbé (& pritosnzvin & cdoérakrva,
bgedt wnimndn jeke wpg thzk. PiTodbéru vhusiovich kKT je nafne misto vpiche po cohod s I3kater nvvitlivetr alym mnoEsteim (okalninc
anestetike. Cely 2akrok trvd nekolik minut. U1éhatngeh s Rh cegalieni sraeni skupinar baca apikowding ir Jekce anti-L gamaniehilinn k zabrénéni
imuanleg skéro kenflikty v dul e Lot znstyi,

ALTERNATIVA V¥KONU

+ Mepodstonpis invazieni diagnogtiku s yréen m genaticks vwhevy alndo g scoeplovas zoszvonl 2tav altde

* Focstamil ksrdocantéze - acérk e 7 pupeénizu, rovraZ se [edrd ¢ ochiy pras B30l aténu télatnd & e komalika 21 J& pEDIENE deskiil vess,

- Lhrazenkove vysetfeni plodu se 2zam dfenim ma v kyt vyvegavien cdehwlek, kierd cvivacgi, 28 plad bade i il qeredticey 208l 25ennu raimac Vyiet-
fenlultasenkar nvazival odbé: pledodd vady nenahbrazy e,

= NIFT - apineszien” prenatd ni vyEatfent plods k vylou@sn trizomil 21, 18, 13. chicarazpmu o pehlavnizk XY earg nozemi z ae- farni ke lelbalnd,
Tota wydalieni invazivni prenztiinf wyderlen' 2o 4 nenahrazuje a nen’ u whesk 1§ wotgeh vheded, ¥ uricfeh piipacec je zczle kontrain bavang,

KOMPLIKAGE INYAZIVNIHO PRENATALNIHO VYSETREN]

Rizhe nechi2n2 ztrdsy séhateasivl « seuvizlosti s amirgcentdzou v ofinadé feziolor cky robibajici gravidity 2 cle aoslednicn siudiveir nizka
# uobyouje =2 kolem 2,1 - 0.5 % Riziko odbéru chorlovies Kiki 52 pahybuje 3,5 - 1%, Mesi mozna korplikzce vWkonu patii odtok olocavé vady,
Spinzni az kredcenl, Infekar duting dé oinl, afedasnd rasivp UEvini Sinnost. Jake zecla vzdeng xamplikace json aop suiny poranénl orgéni
malé panve matky, & lergin k¢ koimplikace, porangnt plodu. Djedinlou kzmalikact |e nuinnst provedeni vize nez jednohe vpichu k 2'skdnl dostates-
ného mnoZatel pledavé My nebo ruirost provedeni opakuvanihs odbare vzhizdem k ac Gspisne kultivael bungk p adu g rermoznosti kvalitniha
vySetreri chramazemii. Powikona mizete pocifaval aohalivini v prdbiizky, ktaré 9&208 vyimizi do 2 ol \ 3 ede vise uwedanyeh moznjch
kamplikae? je qutné vyzelian’ na gynekologicks ambuianel « menaciici ¢ u odetiu)elho oynekelzge \oofipede jakizhen konplibaci, prozime,
abyste nds elefonicky informavaly,

Genelika Plzen, x.r.0

MEM3ER OF m NEXTCUNICS www.genetika-plzen.cz




Adresa pracovisté: -
Genetika Plzen, s.r.o., Parkova 1254/11A, 326 00 Plzen
Telefon: +420 377 241 529,603 174 793

Genetika Plzen

M8034 Geneticka laboratof akreditovana CIA dle CSN EN SO 15189 weses of [ nexrcunics

INFORMOVANY SOUHLAS S INVAZIVNIM PRENATALNIM VYSETRENIM AMNIOCENTEZA, BIOPSIE CHORIOVYCH KLKU

UDAJE 0 OMEZEN{ V OBVYKLEM ZPUSOBU ZIVOTA

Po zakroku doporu¢ujeme 2-3 dny vyrazného klidového rezimu v domécim osetieni a po dobu 2-3 tydni by se téhotna méla vyhnout fyzicky namd-
havé ¢innosti. Vhodnd je tydenni pracovni neschopnost, kterou Vam vystavi Vas osetfujici gynekolog.

VYSLEDKY AMINOCENTEZY

Predbézny vysledek vySetieni /QF PCR k vyloucenf trisomii 21,18,13, X, Y chromozomu/ je zném do 2. - 3. pracovniho dne. Kompletni vyhodnoce-
ni vysledku vySetieni /karyotyp, aCGH, ev. jind molekuldrné genetickd vysetieni/ je pfiblizné za 3-4 tydny. Vysledek vySetfeni je mozné konzulto-
vat s lékafskym genetikem. Normdlni vysledek invazivniho prenatalniho vysetieni nezarucuije, Ze Vase dité nebude mit jinou vrozenou vyvojovou
vadu ¢i jiné onemocnénti, které nelze prokazat ultrazvukem &i jingm vysetfenim. Vysledky zasleme na Vasi adresu.

DALSI POSTUP PO VYSETRENI{

K dalsimu sledovani jsou vykonu téhotné predavany zpét do péce oSetfujiciho gynekologa, ev. v indikovanych pfipadech na nasi ambulanci.
Kontrolni ultrazvukové vysetieni plodu se provadi na zakladé doporuceni gynekologa provadéjiciho odbér.

PROHLASENI PACIENTKY

PROHLASENI LEKARE

Prohlasuji, ze jsem byla pIné a podrobné sezndmena s planovanym
vykonem /aminocentéza, odbér choriovych klka/. Byl mi vysvétlen
dlvod, predpokladany prospéch a mozné komplikace vykonu. Byly
mi vysvétleny mozné alternativy vykonu a zdravotni disledky ne-
podstoupeni vykonu. Byly mi zodpovézeny veskeré dotazy a nemam
zadné nejasnosti tykajici se planovaného vykonu. Pouceni plné
rozumim a s invazivnim prenatalnim vy$etfenim souhlasim, véetné
dalSich preventivnich opatieni po vykonu. Tento souhlas je udélen
svobodné dle mé vlastni vile a bez jakéhokoli nétlaku.

Prohlasuji, Ze jsem v souladu se souc¢asnymi znalostmi podrobné
sezndmil/la pacientku s planovanym vykonem a moznymi
komplikacemi a zodpovédél/la veskeré dotazy.

Podpis |ékare:

Podpis matky

(nebo zdkonného zdstupce):

Genetika Plzen, s.r.0.

Ptk 25414, 926 0Pzt weveer o (] NEXTCLINICS

Dne:

Dne:

www.genetika-plzen.cz
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PRILOHA I - DOTAZNIK

Dotaznik k bakalatské praci
- Prace nelékatského zdravotnického pracovnika v genetickém poradenstvi
Dobry den,

jmenuji se Kristyna Oulikovd a jsem studentkou 3. Rocniku bakalafského oboru
Vseobecna sestra na ZapadocCeské univerzité v Plzni. V soucasnosti pfipravuji svou
bakalafskou préaci s nazvem ,,Prace nelékatského zdravotnického pracovnika v genetickém

poradenstvi “

Réada bych Vas timto poprosila o spolupraci pfi ziskavani potfebnych informaci, formou
vyplnéni kratkého dotazniku. Udaje ziskané pomoci tohoto dotazniku budou zveiejnény
pouze pro ucely této bakalaiské prace a pfi jejich publikaci bude zachovana anonymita
respondentt. U otazek, prosim oznacte vzdy jednu moznost, pokud neni u otazky uvedeno

jinak. Pfedem Vam dékuji za Vas ¢as a cenné informace.

1. Uved’te Vas vék.

2. Jaké je Vase nejvyssi dosazené vzdelani?
a) neukoncené zakladni vzdélani

b) zakladni vzdélani

¢) stiedni odborné

d) stiedni odborné s maturitou

e) vyssi odborné ¢i vysokoskolské



3.V kolikatém tydnu gravidity jste?

4. O kolikaté vase t¢hotenstvi se jedna?

5. Uzivate ve spojitosti s t€hotenstvim n¢jaké vitaminové preparaty?

a) ANO, UPTESNCLE PIOSIIL. .. \ut ettt ettt ettt et e e e et e e e e et e e e e e eeeaeeas

b) ne

6. Navstévujete/budete navstévovat predporodni kurz?

a) ano

b) ne

¢) nevim

7. Pokud jste jiz rodila, uved’te prosim kde, pokud ne, ptejdéte k otazce €. 9.

8. Uved'te prosim, zda se jednalo o porod

a) pfirozeny,

b) sekci (v ptipadée sekce, upfesnéte prosim



9. Navstévujete pravidelné prenatalni poradnu?

a) ano, upiesnéte prosim od kolikatého tydne t€hotenstvi.................coooviiiiiiaL.

b) ne

10. Informoval Vés zdravotnicky personal o moznosti specializované¢ho genetického

vysetieni a diagnostiky prenatalnich vyvojovych vad v¢. rizika Downova syndromu?

a) ano

b) ne

11. Uvedte prosim, kde jste se 0 moznosti genetického vySetieni a diagnostice vyvojovych

vad dozvédéla?

12. Mate/méla jste o diagnostiku vyvojovych vad zajem?

a) ano, upiesnéte prosim divod (pf. preventivni, doporuceni 1ékare

AL )

b) ne

13. Vyuzijete/vyuzila jste pro thradu diagnostiky piispévku (1000,- K¢&.)

zdravotni pojistovny?

a) ano

b) ne



14. Absolvovala byste diagnostické vysetieni i bez moznosti ¢erpani ptispévku od

zdravotni pojistovny?
a) ano

b) ne

15. Vyskytuje se u vas v rodiné né¢jaka vyvojova vada?

a) ano, prosim upfesnéte jaka a u

16. Dostalo se Vam vysvétleni a rad od sester na genetice, v dané problematice? (vhodna

doporuceni, letaky, edukace)

a) ano, rozhodné

b) spiSe ne, jen obecné informace
¢) vubec ne

d) neméla jsem zdjem

De¢kuji za Vas €as a pfedané informace.



PRILOHA I - SCHVALENI

Zadost o umoznéni realizace vyzkumného Setfeni Kristyny Oulkové (studentky ZCLD pro
UCely sepsani bakalaiské prace s nazvem —,, Prace nelékarského zdravotnického pracovnika

v genetickérn poradenstvi® na pracovisti Genetika Plzen s.r.o.

Z4dam o umonéni realizace vyzkumného Setfeni v ramci pracovisté Genetika Plzeii s.r.o.
Vyzkumné Setfeni bude provedeno pomoci dotazniki ur¢enych klientim pracovisté.
Vysledky dotaznikového Setfeni budou vyuzity pouze pro Ucely sepsani bakalaiské prace .

Zverejnéné udaje tykajici se pacientti budou zcela anonymizovany.

Vyjadieni pracovisté:

D iy Al s . ! y ’ ¢ 4
O CHORNNEsze, 2PESLI28¢, p2ecinwisd (rLrdeis,

e 7 ; .
VAN RNy P29cotvS,” & Eerrien R2e 02,0,

. e e
Genetika Plzen, s.r.o.
44 Ambulance

MUDr. Petr LoZan 073 |Parkova 12541114, 32600 Pz
MUDr. Losan Petr
001 |te!

www

V Plmi dne 30 -08- 2018 Kristyna Oulikova



