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Abstract

The View of Expectant Parents of Screening of Congenital Developmental

Disorders of a Child in the First Trimester

The theoretical part of this bachelor thesis covers screening examination in pregnancy,
screening of congenital developmental disorders in the first and second trimester and
invasive methods for pre-natal diagnosis. Screening of congenial developmental
disorders in the first trimester consists of use of biochemical markers and an ultrasound
examination. Such a screening is called a combined test. The combined test is
performed between the 11" and the 14™ week of pregnancy. The screening in the first
trimester is used to identify the risk of trisomy of chromosome 21 and trisomy of
chromosome 18.

The first goal has been to find out what the parents’ expectations from the screening
of congenital developmental disorders of a child in the first trimester are. The other
goal of the thesis has been to find out whether parents are afraid of the results of the
screening of congenital developmental disorders of a child in the first trimester. The
research was conducted using a qualitative research by means of non-standardized
interviews. The research set consisted of four couples being at the beginning of the first
trimester and that did not have the screening of congenital developmental disorders in
the first trimester yet.

All responders have expected identification of a risk of congenital developmental
disorders in the first trimester from the screening of congenital developmental disorders
in the first trimester. All responders, both men and women, have found this screening
very important; especially to make them sure the child is in good condition. The second
research question has suggested that responders are afraid of the screening of congenital
developmental disorders in the first trimester. One responder are not afraid of the results

of the screening in the first trimester.



This bachelor thesis can be used as a study material for students of a midwifery study

programme and midwives at hospitals.



Abstrakt

Predstava nastavajicich rodi¢i o screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu v 1.

trimestru

Teoreticka ¢ast této bakalaiské prace je zaméfena na screeningova vySetfeni v gravidité,
screeningové vysetfeni vrozenych vyvojovych vad v 1. a 2. trimestru a invazivni
metody prenatdlni diagnostiky. Screening vrozenych vyvojovych vad plodu v 1.
trimestru zahrnuje vySetfeni biochemickych markerti a ultrazvukové vySetfeni. Tento
screening se nazyva kombinovany test. Kombinovany test se provadi v rozmezi 11. —
14. tydne gravidity. Screening v 1. trimestru se uziva k zjisténi rizika trizomie 21.
chromozomu a trizomie 18. chromozomu.

Prvnim cilem bylo zjistit o¢ekdvani rodict od screeningu vrozenych vyvojovych vad
plodu v 1. trimestru. Druhym cilem prace bylo zjistit, zda maji rodi¢e obavy z vysledka
screeningovych vysetieni vrozenych vyvojovych vad plodu v 1. trimestru. Vyzkumné
Setteni bylo provedeno kvalitativnim vyzkumem formou nestandardizovaného
rozhovoru. Vyzkumnym souborem byly Ctyfi pary na zacatku 1. trimestru, které jesté
neprosly screeningem vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru.

VSsichni respondenti od screeningu vyvojovych vad plodu v 1. trimestru ocekavaji
zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru. Pro vSechny respondenty i
respondentky je tento screening velmi dulezity, pfedev§im pro uklidnéni, Ze je s plodem
vSe v poraddku. Z druhé vyzkumné otdzky jsem se dozveédéla, Zze respondenti maji ze
screeningovych vySetieni vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru obavy. Jedna
respondentka se vysledkll screeningu v 1. trimestru neobava.

Tato bakalafskd prace muze poslouzit jako studijni material pro studenty oboru

porodni asistentka a porodni asistentky v nemocnicich.
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Uvod

Screening vrozenych vyvojovych vad je v soucasné dob¢ velmi dilezitym vySetfenim
Vv téhotenstvi. Slouzi k Casnému vyhledavani t¢hotnych s rizikem vrozenych vyvojovych
vad u plodu, nezli dojde ke klinické manifestaci. VySetfeni musi byt jednoduché,
dostupné a levné. Provadény test nesmi byt bolestivy. V soucasné dobé se screening
piesouva do ¢asného stadia gravidity.

V 1. trimestru screening vrozenych vyvojovych vad plodu zahrnuje vySetfeni dvou
biochemickych markeri a ultrazvukové vysetfeni. Tento screening se nazyva
kombinovany test. Kombinovany test se provadi v rozmezi 11. — 14. tydne gravidity.

U screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu ve 2. trimestru se vySetfuji z mateiské
krve tii biochemické markery. Tento test se nazyva triple test. Spojenim vysledkl
kombinovaného testu v 1. trimestru a vysledkd triple testu je provadén takzvany
integrovany test.

Prenatalni diagnostika se provadi pomoci invazivnich metod, jejich provadéni vSak
zavisi na vysledku screeningu v 1. trimestru a poté piedevsim na vysledku screeningu
ve 2. trimestru.

Téma své bakalarské prace jsem si vybrala proto, ze mé tato problematika velmi
zajima a je aktualni. Jednim z diivodi je také to, Ze screeningem v 1. trimestru prochazi
¢im dal vice gravidnich zen.

Hlavnimi cili prace je zjistit ocekavani rodic¢ti od screeningu vrozenych vyvojovych
vad v 1. trimestru a zjistit, zda maji rodi¢e obavy z vysledkd screeningovych vySetfeni

v 1. trimestru.



1. Soucasny stav

1.1 Screeningovd vySetieni v perinatologii

V soucasné dob¢ je porodnictvi zaméieno na sledovani vyvoje plodu a jeho celkového
stavu. Screeningové vySetieni slouzi k identifikaci rizikovych skupin jedinct, kde je
pravdépodobnost hledané abnormality nebo onemocnéni vyznamné vyssi nez v bézné
populaci. Pozitivni vysledek screeningovych testii neznamend piimo pfitomnost
choroby, ale pouze jedince fadi do rizikové skupiny.

Aby byla screeningova vySetfeni efektivni a dobfe realizovatelna, mél by test splinovat
nékolik kritérii - jednoduchost a snadnou proveditelnost, jednozna¢nou interpretaci
vysledkll, vysokou senzitivitu a specificitu, maximalni mozZnost pozitivni a negativni
prediktivni hodnoty, ekonomickou nenarocnost, zdvaznost hledaného onemocnéni a

¢asné odhaleni nemoci. (6, 10)

1.1.1 Piehled screeningovych vySetieni v gravidité

Prenatalni péfe mé v ekonomicky a zdravotnicky vyspélych zemich vyhledévaci
screeningovy charakter. K dosazeni tohoto cile slouzi fada preventivnich opatieni a
screeningovych testu.

Screening Vv té¢hotenstvi ma, na rozdil od obecnych kritérii, i sva specifika. Velmi
dilezité je srozumitelné vysvétleni vysledku testu té¢hotné Zené. Screeningové vySetfeni
by mélo byt nebolestivé a bezpecné jak pro matku, tak pro plod. Pfestoze jsme Casto
schopni v€as objevit patologicky stav, moznosti kauzalni 1é¢by byvaji omezené.

V ambulancich prenatalni péce podstupuje t€hotnd zena fadu vysetieni, z nichz velka
¢ast ma preventivni vyhled4vaci charakter. Tato vySetfeni, které se provadeji u kazdé
téhotné, lze oznalit za primarni (plosSny, vSeobecny) screening. T&hotné Zeny, na
zaklad¢ pozitivity testli nebo pii konkrétnim riziku, jsou podrobeny dal§im testim. O
téchto testech hovotfime jako o sekundarnim (cilenym, specializovanym) screeningu.

Velka ¢ast screeningovych vysetfeni v gravidité je zaméfena na plod. Nejvice testl je
zaméfena na vyhledavani vrozenych vyvojovych vad. V soucasné dob¢ neexistuje jeden

screeningovy test, ktery by byl schopen odhalit vSechny druhy vrozenych vad plodu.
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Proto jsou v praxi vyuzivany rizna vySetfeni a ty se navzajem doplnuji. Mezi tato
vySetfeni patii screening chromozomadlnich aberaci, screening otevienych defektl
neurdlni trubice a stény bfisni, ultrazvukovy screening dalSich malformaci plodu,
imunologicky screening a screening dédi¢nych onemocnéni.

VySetteni a testy sledujici funkci fetoplacentarni jednotky jsou zaméfeny na
monitoraci stavu plodu. Pii selhani této jednotky dochazi k chronické tisni plodu, jeho
disledkem muize byt riistova retardace plodu, akutni hypoxie plodu nebo intrauterinni
smrt plodu. Ke screeningu téchto komplikaci slouzi ultrazvuk, kardiotokograf a nebo

kombinace téchto vySetieni. (10)

1.1.2 Harmonogram prenatdlnich vySetieni

V prenatalni péci rozde€lujeme téhotné Zeny do tii skupin. Za fyziologické téhotenstvi
povazujeme to, pokud téhotna nema rizikové faktory v anamnéze a vysledky v prabéhu
gravidity jsou fyziologické. Pokud je anamnéza zatizena rizikovymi faktory,
oznacujeme téhotenstvi za rizikové. U rizikového téhotenstvi jsou vysledky vsech
vySetteni fyziologické, ale vyzaduji jejich opakovani. Pii patologickych, klinickych ¢i
laboratornich vysledcich hovofime o patologickém téhotenstvi. U patologického
téhotenstvi miizou byt, ale i nemusi rizikové faktory v anamnéze.

Kazdé pracovisté ma své schéma prenatalni péce. Zakladni frekvenci a rozsah péce u
zen s fyziologickym téhotenstvim stanovil vybor Ceské gynekologicko-porodnické
spolecnosti. Klinické a laboratorni vySetieni u prenatalni péce rozdélujeme na
pravidelnd, provad¢jici se pii kazdé navstéveé gynekologoka, a nepravidelna, které se
provadéji v ur€itém tydnu gravidity.

Komplexni prenatalni vySetfeni by mélo byt provedeno nejpozdéji do 12. tydne
gravidity. Jeho soucasti je dikladné odebrani anamnézy, jak matky, tak otce ditéte,
zméfeni panevnich rozmérl, vySetfeni prst, vySetfeni vySky a hmotnosti zen a
vystaveni té¢hotenské prikazky.

Pravidelné vySetfeni v prenatalni poradné by mélo zahrnovat sbér anamnézy, zevni
vySetfeni, urCeni télesné hmotnosti a krevniho tlaku, také si v§imame otokl koncetin.

Provadime chemické vysetieni moci zaméiené na pritomnost cukru a bilkovin v moci.
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Vaginalnim vySetienim zhodnotime cervix skore. Od 24. tydne se prokazuje srde¢ni
akce plodu.

Nepravidelné vysetieni se provadi dle tydne gravidity. V 11. -13. tydnu se provadi
odbér krve na krevni skupinu a Rh faktoru, erytrocytalnich protilatek, krevni obraz,
sérologické vySetteni HIV a HBsAg, vySetfeni protilatek proti syfilis, vySetieni
glykémie na lacno a mocovy sediment. V tomto rozmezi se také provadi kombinovany
biochemicky a ultrazvukovy screening vrozenych vyvojovych vad. V 16. tydnu se
provadi screening vrozenych vyvojovych vad ve 2. trimestru, ktery se nazyva, triple
test. V 18. — 22. tydnu se provadi ultrazvukové vysetfeni v 2. trimestru. Screening
poruch gluk6zové tolerance - Oralné glukozo-toleran¢ni test se provadi v 24. — 28.
tydnu. Provadi se kvili v€asnému zachytu gesta¢niho diabetu. Nekompenzovany
gestani diabetes muze poskodit plod diabetickou fetopatii. V 28. tydnu se provadi
vySetieni krevniho obrazu, sérologické vySetieni protildtek proti syfilis a screening
entierytrocytarnich protilatek u zen Rh negativnich. Dalsi ultrazvukové vysSetieni se
provadi v30. — 32. tydnu. Odbér kultivace zpochvy se zaméfenim na detekci
streptokoku skupiny B (GBS) se provadi v rozmezi 36. - 38. tydne. Kardiotokograficky
zaznam se provadi povinné od 38. do 40. tydne, v 36. a 37. tydnu je doporuceny.

Doporuc¢eny harmonogram prohlidek, pokud jde o fyziologické t€hotenstvi, je do
28. tydne 1 krat za 4 tydny. Do 36. tydne se prohlidky provadi kazdé 2 az 3 tydny. Od
37. tydne chodi téhotna Zena na prohlidky kazdy tyden. Po ptekroceni terminu porodu
dochazi t€hotna na kontrolu dvakrat tydné.

Pokud se u t€hotné objevi komplikace, t€hotna chodi na prenatalni prohlidky castéji
nez je zvyklosti. Harmonogram téchto prohlidek zalezi na typu komplikaci.

Soucasti prenatalni péce je také psychoprofylakticka pifiprava nejen t¢hotné Zeny,
ale i partnera k porodu. Piedporodni ptiprava se vétSinou provadi ve 3. trimestru
gravidity. Tato pfiprava se provadi formou kurzt. Cilem téchto kurzl je snizit uzkost a
strach z porodu, ziskat realny postoj k porodu, odstranit obavy z rodicovské role, péce o

novorozence. Dalsi cile téchto kurzil je seznameni s prostfedim porodni salu. (5, 16, 27)
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1.1.3 Ultrazvukova vySetieni v prenatdlni diagnostice

Ultrazvukové diagnostika se stala od pocatku pouZivani nedilnou soucésti vysetfeni.
Diagnosticky vyznam tohoto vySetfen stoupa. Ultrazvuk miZe rozhodnout otazku o
spravném vyvoji plodu. Spolecné s dalsimi prenatdlnimi vySetfenimi je podstatnou
slozkou komplexu diagnostickych metod.

V pocatku gravidity, pfiblizné 8. tydnu, se provadi ultrazvukova datace gravidity.
Urcuje se piesné stafi plodu a pfitomnost akce srdecni u plodu.

Ultrazvukovy screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru se provadi v 11. -14.
tydnu gravidity. V tomto ultrazvukovém vySetfeni se zjiStuje predev§im nuchalni
translucence a pritomnost nosni klistky. Méteni nuchalni translucence slouzi k zjisténi
rizika vyvoje plodu s Downovym syndromem.

Screeningové vysetieni pomoci ultrazvuku ve 2. trimestru probihd v rozmezi 18. - 22.
tydne gravidity. Toto vySetieni se zamétuje na vitalitu plodu, celkovou morfologii plodu

V 30. — 36. tydnu gravidity se provadi ultrazvukové vysetieni plodu ve 3. trimestru.
Tento screening ma za cil kontrolu rustu plodu, polohu plodu, lokalizace placenty a
mnozstvi plodové vody. Pfi tomto screeningu je moznd viditelnost nékterych

vyvojovych vad. (2, 20, 23, 28)

1.2 Screening vrozenych vyvojovych vad plodu

Svétova zdravotnickd organizace definuje prenatdlni screening jako vSechny prenatalni
aktivity, které maji za cil diagnostiku vrozenych vyvojovych vad plodu.

Lékatsky screening slouzi k vyhleddvani osob s vyznamnym rizikem choroby dfive,
nezli dojde k jeji klinické manifestaci. Screeningové vySetfeni musi byt dostupné, levné
a jednoduché. Test musi byt bez vedlejSich negativnich vlivii na matku ¢i plod.
Provadéni testu nesmi byt bolestivé ¢i spojené s nepiijemnymi pocity. V praxi se
vyuzivaji rizné druhy testl, které se navzdjem kombinuji a doplnuji. Neexistuje totiz
zadny univerzalni test, ktery by odhalil vSechny druhy moZného postizeni. Pokud

vyjdou vysledky screeningové vySetfeni pozitivn€, zahajuje se série naro¢nych a
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specifickych diagnostickych vySetfeni, které ptitomnost vady vylouc¢i nebo potvrdi. O
screeningu hovotime pouze tehdy, pokud se tyka celé populace ¢i ur€ité skupiny.

Screeningovy program musi spliiovat nékolik kritérii. Vyhledavana choroba je jasné
definovana, prognozu pozitivné¢ ovliviiuje cCasnd diagndéza a preventivni rezim.
Screeningovy test ma nizkou faleSnou pozitivitu a identifikuje vyznamnou cast
postizenych ¢i ohrozenych jedinci. Naklady na screening jsou nizSi nez léCeni
vyhledavané choroby v populaci. V dnesni dobé se prenatalni screening piesouva do
ran¢jSich stadii gravidity.

Pro provedeni prenatalniho screeningu vrozenych vyvojovych vad jsou stanoveny
ur¢ité podminky, jako je souhlas téhotné, odbér v presné stanovené délce gravidity,
dostatecny pocet vySetieni v imunoanalytické laboratofi, uzndvand metoda vypoctu
rizika a screeningové strategie, externi a interni kontrola kvality laboratofe a pribézné
monitorovani vysledkl. Ultrazvukova vySetfeni musi byt provadéna v piesném stafi
plodu zkusenym Iékafem a kvalitnim ultrazvukovym pfistrojem.

Cést pozitivnich vysledkil screeningu je fale$né pozitivni, coz pozdg&jsi specifické
diagnostické vySetieni dané onemocnéni nepotvrdi. Skutecna pozitivita vyjadiuje, kolik
specifickych diagnostickych vySetfeni se musi provést u pozitivnich osob ke stanoveni
jedné diagnozy. Senzitivita screeningu je procentudlni ¢ast vSech skute¢né postizenych,

kteti byli odhaleni pomoci screeningu. (9, 10, 25, 31)

1.2.1 Indikace k diagnostice vrozenych vyvojovych vad

Indikace k prenatalni diagnostice by méla byt zvazovana ve spolupraci gynekologa a
klinického genetika. Na jedné stran¢ je riziko potratu po invazivni metod¢ prenatalni
diagnostiky a na druhé stran¢ je riziko narozeni poskozeného plodu. Nejcastéjsi
indikaci je pozitivni screening. Vekova indikace je brana v piipad¢, kdy v€k matky je
nad 35 let, vék otce vyssi nez 45-50 let a soucet véku obou rodict je nad 70 let. DalSimi
indikacemi je pfimy styk s mutageny a teratogeny, choroby matky jako je diabetes
mellitus ¢i fenylketonurie, pfedchozi porod ditéte s prokdzanou ¢i suspektni
chromozomalni aberaci nebo vyskyt chromozomalni aberace v roding€, piedchozi

gravidita skoncila intrauterinni smrti plodu ¢i neonatdlnim umrti. Dalsi indikaci je
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monogenn¢é vazané nemoci v rodin¢ jako jsou cysticka fibréza, metabolické vady,
choroby vazané na pohlavi plodu a jiné. Podminkou k prenatdlni diagnostice jsou také

odbéry krve v ptesné (ultrazvukove) zjisténé délce gravidity. (26)

1.2.2 Etické problémy v prenatdlni diagnostice

V prenatdlni genetické diagnostice existuje velké mnozstvi medicinskych, ale i
specifickych etickych problémii. Diagnostika nas stavi pted otazky, ke kterym musime
zaujmout zasadni stanoviska. Ukonceni gravidity z divodu vrozené vyvojové vady
plodu je v soucasné dob¢ prijatelné prakticky ve vSech zapadnich evropskych zemich.
V piipad¢ stavi neslucitelnych se zivotem nebo s trvalym poskozenim plodu lze ukoncit
graviditu na zadklad¢ prani t€hotné. Nosnym pilifem prenatdlni diagnostiky je klient¢ina
svobodna volba. V n&kterych zemich, kam se také fadi Ceskd republika, se
Kk prenatalnimu vySetfeni pfistupuje v ranych fazich gravidity. Pii dédi¢nych chorobach
vazanych na pohlavi je indikovano umélé preruseni t¢hotenstvi. V l1ékaiské etice se
prenatéalni diagnostika provadéna za ucelem vybéru pohlavi povazuje za nepfijatelnou.
Ani invazivni prenatalni vySetfeni, které se provadi lege artis, nemusi vyloucit narozeni
zdravého ditéte.
Cilem prenatalni diagnostiky by mél byt prospéch jak matky, tak plodu. Zasadni etickou
otazkou je, jestli je plod soucésti matcina téla a jestli tedy miize Zena rozhodovat o sobé
1 plodu, anebo zda je plod jiz pacient s vlastnimi pravy. V tomto sméru jde o problém
teologicky, filozoficky a biologicky a nedospélo se zatim k feSeni a shodé¢. Jisté je, ze
metody prenatalni diagnostiky, maji-li byt etické, musi sméfovat k prospéchu plodu i
téhotné zeny.
Rada Evropy vydala zakladni doporuceni, kterd se tykaji prenatalni diagnostiky.
Néktera z nich jsou ta, Ze prenatdlnimu screeningu ¢i diagnostice by méla pfedchéazet a
nasledovat genetickd konzultace, musi byt zaméfené na zavazné riziko pro plod.
Prenatalni screening muze vykonavat pouze kvalifikované pracovisté, které je
akreditovano statem. Klientka musi dat svobodny a informovany souhlas. Tento souhlas
se musi podepisovat i1 pfi rutinnim vySetfeni. Vhodné je, aby rozhodovali jak t¢hotna

Zena, tak 1 jeji partner. (9, 15, 30)
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1.3 Screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru

1.3.1 Kombinovany test v 1. trimestru
Screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru se provadi pomoci

kombinovaného testu. Tento screening se uziva k zjisténi rizika trizomie 21.
chromozomu a trizomie 18. chromozomu. Test se sklada z vySetfeni biochemickych
markeril ze séra matky a ultrazvukového vysetteni plodu.

Podle nuchélni translucence a nékterych latek v matetské krvi dokaze 1€kat posoudit,
jaké je riziko vrozenych vyvojovych vad plodu. Biochemické markery se odebiraji v 10.
tydnu gravidity. Ultrazvukové vysetfeni se provadi v rozmezi 11. - 14. tydne. Tato
vysetieni budou popsany nize.

Tento screening plodu zachyti kolem 60 % patologii do 12. tydne. I za ptedpokladu, Ze
vysledky budou negativni, je vhodné absolvovat triple test a ultrazvukové vySetfeni
mezi 18. - 22. tydnem t€hotenstvi. I tento test se zaméfuje na screening vrozenych
vyvojovych vad. Pokud je vysledek testu pozitivni, neznamena to, Ze dit¢ ma Downiv
syndrom. V tomto piipadé se doporucuji provést dalsi vySetfeni jako je triple test ve 2.

trimestru ¢i amniocentéza, kterd muze riziko syndromu potvrdit ¢i vyvratit. (1, 4, 22)

1.3.2 Biochemické a ultrazvukové markery v kombinovaném testu
Nejlepsi kombinaci biochemickych markerd pro screening vrozenych vyvojovych vad
v 1. trimestru je protein PAPP-A a volna beta-podjednotky hCG v séru matky spole¢né

S hodnocenim nuchalni translucence a ptitomnosti nosni kiistky. (8, 11)

1.3.2.1 Protein PAPP-A
screeningu gravidit s rizikem vyvoje plodu s chromozomalnimi aberacemi v 1. trimestru
a v prvnich tydnech 2. trimestru.

Hladina PAPP-A narista od 5. do 18. tydne gravidity. Snizeni hladiny provazi

graviditu s postizenim plodu s Downovym syndromem.
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Tento protein patii k nejperspektivn€jSim markerim pro screening vrozenych
vyvojovych vad v 1. trimestru. Snizena hladina PAPP-A v séru té¢hotnych Zen se
nachazi u postizenych s Downovym syndromem. Systematické studie prokazaly, Ze
kombinace rizikového faktoru véku a pozitivniho screeningu PAPP-A miize dosdhnout
az 71% diagnostické uspéSnosti v prevenci Downova syndromu. SniZena hladina
proteinu v 1. trimestru se objevuje také u gravidit s embryi postizenymi trizomii 13. a
18. chromozomu, chromozomu X a triploidii. Po 15. tydnu je sniZzeni hladin PAPP-A
diagnosticky bezvyznamné. Vysoké ocenéni vyuziti PAPP-A v 1. trimestru potvrzuje

vysledky mnoha praci. (8, 11, 26)

1.3.2.2 Lidsky choriovy gonadotropin
Lidsky choriovy gonadotropin(hCG) je glykoprotein, ktery se sklada z alfa a beta

podjednotek. Patii mezi nejdéle znamy glykoprotein. Tento protein je produkovany
trofoblastem. Alfa-podjednotka je kodovana jednim genem a beta-podjednotka je
kédovana Sesti geny. Degradacni produkty hCG jsou diagnosticky diilezité a to hlavné
beta-podjednotky. Jako hlavni funkce hCG je udrzovat syntézu progesteronu.

Koncentrace glykoproteinu se kazdé dva dny zdvojnasobuje. Vrcholu dosahuje
v rozmezi 9. az 11. tydne. V tomto obdobi je hodnota mezi 50 000-100 000 1U/ml.

Hladina hCG stoupa pfiblizn¢€ od 9. dne po ovulaci do 11. tydne a poté prudce klesa o
80% a na této hladiné zustava az do konce gravidity. V prub&hu gravidity se pozvolna
zvySuje hladina alfa-podjednotek az do porodu. Hladina beta-podjednotek se zvySuje do
10. tydne gravidity, poté do 22. tydne klesa. Do 32. tydne opét mirn€ roste a poté do
konce gravidity pouze klesa. NaruUstajici proces degradace se podili na poklesu hladin
hCG ve 2. a 3. trimestru. Hladina hCG je dileZzita nejenom pfi screeningovém vySetieni
chromozomalné podminénych vad, ale i jinych zdvaznych poruch vyvoje gravidity.

Snizeni hladiny beta-podjednotky svéd¢i o riziku vyvoje ektopické gravidity nebo
potratu. Naopak zvysSené hladiny beta-podjednotky u net€hotnych Zen jsou piitomny u
rizika karcinomu. ZvySeni i snizeni beta-podjednotky nebo jejich degradacni produkty

signalizuji vazné poruchy vyvoje gravidity. VySetfeni alfa-podjednotky je vyuZzivano
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k diagnostice poruch vyvoje trofoblastu. U karcinomu nepochazejicich z trofoblastu se
také uplatiuje vySeteni beta-podjednotky nejenom alfa-podjednotky.

Dosud uvedené studie fadi vySetfeni volné beta-podjednotky hCG Kk nejcennéjsim
markeriim screeningu vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru a Casnych fazich 2.
trimestru do 14. tydne s vysokou diagnostickou efektivitou zachytu gravidity s trizomii
21. chromozomu. Spolehlivost testu v prevenci trizomii 21. chromozomu je dana
zvySenim hladin v séru. Toto zvySeni je na 1.9 az 2,2 MoM. U trizomie 18.
chromozomu jsou sérové hladiny naopak snizené.

Vyznamné zmény hladin hCG a jeho degenerac¢nich produkti mizeme zjiStovat
nejenom Vv séru, ale i v moci gravidnich zen. Vysoka hladina je specificka pro trisomii

21. chromozomu, vyjime¢né i nadort trofoblastu. (8,11)

1.3.2.3 Nuchadlni translucence

Ultrazvukové vySetfeni nuchalni translucence uspésné slouzi k hodnoceni rizik
chromozomalnich abnormalit u plodu. Méfeni nuchalni translucence znazoriiuje objem
lymfatické tekutiny, ktera se shromazd’'uje v zadni ¢asti krku plodu. Hlavi¢ka plodu se
vysetiuje v transverzalni poloze, kdy se musi zobrazit hemisféry a okcipitalni kost.
Mg¢fieni se provadi vrozmezi 11. -14. tydne gravidity. V této dob¢ se u plodu vyviji
lymfaticky systém. Pfesné méfeni muze trvat az 15 minut. U tohoto vySetieni je 10%
riziko zdvazné abnormality, pokud se naméii vice nez 3 milimetry. U hodnoty 6
milimetrt se riziko zvySuje na 90%. Presnost méfeni nuchdlni translucence je zavisla
na zkuSenosti 1ékare, ktery provadi méteni, a také na kvalitnim ultrazvukovém pfistroji.
Vyrazné vétsi Sitka Sijového projasnéni je u plodu postizenym Downovym syndromem.
Cilem méfeni je také se blize podivat na dalsi problémy, jako vrozené srdecni vady,
encefalokéla, diafragmatickd hernie, omfalokéla, zvétSeny mocovy méchyi a jiné
genetické syndromy.
Métena Cast by méla obsahovat pouze hlavu plodu a horni ¢ast plodu. Pocet méteni by

melo byt vice po sob€ a zaznamenava se nejveétsi hodnota. (4, 11, 17, 21, 28)
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1.3.2.4 VySetieni nosni kiistky

Ultrazvukové vySetfeni nosni kistky se provadi mezi 11. - 14. tydnem gravidity
spolecn€ s nuchdlni translucenci. K zobrazeni nosni klstky je nutné vétsi zvétSeni
profilu plodu. Neptitomnost nosni kiistky v tomto obdobi mulze signalizovat postiZzeni

Downovym syndromem. (3, 4)

1.3.3 Hodnoceni kombinovaného testu

Kombinace rizikového faktoru véku, pozitivniho vysledku PAPP-A a beta-hCG
umoziiuji dosdhnout 62 - 82% tuspéSnosti testu. Kombinaci vySetfeni markera
S ultrazvukovym vySetienim nuchdlni translucence umozni zachytit az 90% gravidit
s t¢zkymi chromozomalné podminénymi vadami.
Pro zpracovani testu je bezpodmine¢né nutné urcité vybaveni. Mezinarodni program
piedpoklada spolupraci proSkolenych a certifikovanych sonografistii s certifikovanou
laboratofi.
Podle vysledné vypoctené miry rizika jsou t€hotné Zeny rozdélené do tii skupin.
Prvni skupina je screening negativni, kdy je vypoctené riziko vyskytu aneuploidii pro
danou skupinu nizké. Riziko je mensi nez 1 : 1000. Téhotné v prvé skupiné uklidnime,
ale doporuc¢ime, mimo pravidelné postupy prenatalni poradny, podrobné ultrazvukové
vySetieni kolem 20. tydne gravidity.
Druhd skupina je screening hrani¢ni. Vypoctené riziko je divodem k dal§imu UZ
vySetfeni. Riziko je mensi nez 1 : 100, ale vétsi nebo rovno 1 : 1000. Pro druhou
skupinu je doporuc¢enym postupem promeéteni dalSich ultrazvukovych markert
Posledni skupinou je screening pozitivni. V tomto pfipadé je mira vypocteného rizika
vysoka. U této skupiny je diivod ke genetické konzultaci. Riziko je vétsi nebo rovno 1 :
100. Genetik probere s klientkou vhodnost provedeni invazivni diagnostiky. V tomto
stafi gravidity prichazi v tivahu biopsie choriovych klkti. Rozhodnuti o provedeni ¢i
neprovedeni biopsie je pouze veci téhotné zeny.
Takto provedeny kombinovany test ma v optimalnim piipadé potencidl zachytit 90 %

vSech plodl s patologickym karyotypem za cenu pouze 2,5% fale$né pozitivity. To je
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kvalitativné velmi vyrazny posun oproti nékterym star$im screeningovym systémuam.

1)

1.4 Screening vrozenych vyvojovych vad ve 2. trimestru

1.4.1 Integrovany test

Integrovany test je provadén spojenim vysledkli kombinovaného testu v 1. trimestru a
vysledki triple testu ve druhém trimestru. Tento test se provadi piiblizn¢ v 16. a 18.
tydnu gravidity. Jedna se o nejdokonalej$i screeningovou strategii. Integrovany test ma
nejvyssi senzitivitu, coz znamena, ze s nejvyssi moznou pravdépodobnosti nemizeme
promeskat redlné piitomnou vadu plodu. Test ma také nejnizsi faleSnou pozitivitu, coz
znamena, ze u tohoto testu je velmi malé procento faleSn¢€ pozitivnich vysledkt, které
by zbyte¢né téhotné Zeny stresovaly. Dulezitym aspektem nizké faleSné pozitivity je, ze
velmi malé procento Zen se musi podrobovat diagnostickym invazivnim vykoniim.
Efektivita integrovaného testu je 95% detekce Downova syndromu pii 5% falesné
pozitivité. Pokud je vySetfena pouze Nuchdlni translucence a triple test je ocekavana
detekce 82%. Hladiny hormonu jsou spole¢né se stafim plodu, hmotnosti t€hotné Zeny a
jejiho veéku dualezité pro vypocet pravdépodobnosti vyskytu Downova syndromu,
Edwardsova syndromu a rozStépovych vad patefe. T¢hotnd zena s pozitivnim

vysledkem je odeslana na podrobné genetické vysetieni. (4)

1.4.2 Triple test

Vysetfeni tii biochemickych latek ve 2. trimestru t€hotenstvi se nazyva triple test. Pfi
tomto screeningu se stanovuje pouze riziko vrozenych vyvojovych vad a ne samotné
onemocnéni. 16. — 18. tyden gravidity je optimalnim ¢asovym rozmezim na odbéry
krevniho vzorku pro toto vySetteni.

Tento screening vrozenych vyvojovych vad pomoci biochemickych markeri ve 2.
trimestru je zaméfen na rizika defektl kozniho krytu plodu, chromozomalnich aberaci
plodu a porodnické komplikace ve 3. trimestru. VySetieni spo¢iva ve stanoveni hladiny

hormoni. Tyto hormony jsou alfafetoprotein (AFP), choriovy gonadotropin (hCG),

20



nekonjugovany estriol (uE3). Triple test byl v minulosti jednoduchou a efektivni
formou screeningu vrozenych vyvojovych vad. V soucasné dobé zlistava triple test
jednoduchym feSenim screeningu Downova syndromu pro Zeny, které piichazeji
k 1ékafi v pozdéjsim stadiu t€hotenstvi.

Pomoci tohoto testu lze zachytit ptiblizné 70% postizenych plodi. Ke kone¢nému
stanoveni téchto diagn6z jsou nutnd dal$i vySetfeni, jako je amniocentéza a jina

geneticka vySetteni. (4, 5, 27)

1.4.2.1 Alfafetoprotein

Alfafetoprotein je glykoprotein. Syntéza tohoto proteinu je prokazatelnd od 29. dne
gravidity. Tato syntéza probihd ve Zloutkovém vacku a v gastrointestindlnim traktu, a to
pfedevsim v jatrech.

Hladina alfafetoproteinu v mateiském séru je charakterizovana pozvolnym
vzestupem do 28. -32. tydne gravidity. Pak hladina prudce klesa az do porodu ditéte.
Vyvoj hladiny alfafetoproteinu v matetském séru je ovlivnén zvySujici se propustnosti
placenty pro tento protein v prub&éhu gravidity. Funkce proteinu neni v t€hotenstvi zcela
objasnéna, nejpravdépodobnéjsi funkce je imunoregulacni uloha, ochrana plodu pied
imunitni reakci matetského organismu.

Diagnostické vyuziti proteinu v prenatadlni diagnostice je zaloZzeno na zvySené
propustnosti fetoplacentarni bariéry. Je tomu tak u poruch uzavéru nervové trubice.
SniZeni biosyntézy alfafetoproteinu v jatrech plodu a poruSeni vaskularizaci placenty u
tézkych chromozomalnich vrozenych vyvojovych vad. Vysoké hladiny proteinu jsou
zjisténé u zavaznych rozstépovych vad plodu, ale také u hypotrofickych plodi, u poruch
placenty, pti fetadlnim odumfeni, tézké Rh imunizaci a diabetes mellitu matky.
Samostatné stanoveni AFP je markerem, ktery mtze odhalit nékteré z vad spojenych

s defektem neuralni trubice. (11, 26)
1.4.2.2 Nekonjugovany estriol

Nekonjugovany estriol je markerem abnormalniho vyvoje plodu. Estriol odrazi

metabolickou aktivitu fetoplacentarni jednotky a je jejim nejvyznamnéj$im produktem.
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Snizend hladina estriolu provazi graviditu Splodem postizenym Downovym
syndromem. Pfi¢inou sniZeni hladin estriolu je nezralost fetalnich nadledvin a jater.
Hladina v séru klesajici na 0,73 MoM je charakteristickd u vyvoje plodu s Downovym

syndromem. (11)

1.4.2.3 Choriovy gonadotropin
Hladina hCG stoupa pfiblizné¢ od 9. dne po ovulaci do 11. tydne a poté prudce
klesd o 80% a na této hladin€ zistava az do konce gravidity. V prabéhu gravidity se
pozvolna zvySuje hladina alfa-podjednotek az do porodu. Hladina beta-podjednotek se
zvysuje do 10. tydne gravidity, poté do 22. tydne klesd. Do 32. tydne se opét mirné
zvySuje a poté klesd do konce gravidity. Nartstajici proces degradace se podili na
screeningovém vysSetfeni chromozomadalné podminénych vad, ale i jinych zavaznych
poruch vyvoje gravidity.
Vyznamné zmény hladin hCG a jeho degeneracnich produktd mizeme zjiStovat
nejenom Vv séru, ale i v moci gravidnich zen. Zvysena hladina prokazuje vyvoj embrya
s trizomii 21. chromozomu. Naopak sniZzena hladina je charakteristicka u trizomie 18.

chromozomu. (8, 11)

1.5 Dalsi biochemické markery

1.5.1 Inhibin

Inhibin je gonadalni protein. Tento protein potlacuje syntézu a uvolnovani
folikulostimula¢niho hormonu v hypofyze. Tento protein je produkovan v ovariu. Jsou
znamy dvé formy inhibic. Zname inhibin A a inhibin B. Hladina v séru se zvySuje do 7.
tydne, poté se snizuje. Nizké hladiny proteinu zlstdvaji do poloviny gravidity, poté

dochazi k postupnému zvySovani az do porodu. (11)
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1.5.2 Protein SP1

SP1 je specificky téhotensky protein. Jeho hladiny v séru stoupaji od 12. do 34.
tydne gravidity. Chemicky je SP1 glykoprotein. Tento vyvoj odrazi rhst aktivniho
trofoblastu béhem gravidity. SP1 ptechazi také do plodové vody. V rané gravidité
hladina rychle stoupa s hladinou hCG.

SniZeni proteinu na zafatku gravidity signalizuje riziko potratu ¢i vyvoj embrya
S trizomii 21. V pozd&j$im tydnu gravidity je sniZeni hladiny SP1 projevem intrauterinni
rustové retardace plodu. Velké snizeni hladiny také znamena vétsi riziko vyvoje plodu
S trizomii 18. chromozomu. Naopak zvySeni hladiny SP1 znamena riziko vyvoje plodu

S trizomii 21. chromozomu.(11)

1.6 Invazivni metody prenatalni diagnostiky

Invazivni prenatalni vySetfeni se nejCastéji pouziva z divodu pozitivniho screeningu
vrozenych vyvojovych vad, véku matky a vylouceni konkrétnich genetickych
onemocnéni, kterd se v rodin¢ vyskytuji. NecastéjsSi komplikace invazivnich vySetieni
jsou predcasny odtok plodové vody, potrat, infekce vedouci k potratu a krvaceni.
Komplikace téchto vykond se vyskytuji u 0,5-1% pftipadi. Indikace k invazivnimu
screeningu by méla byt individualni, musi se brat ohled na staii plodu. Musi se také

zvazit rizika pro matku i plod. (10, 27)

1.6.1 Amniocentéza

Amniocentéza je nejCastéj$i invazivni metoda, kterd se pouzivd k vylouceni
chromozomalnich a metabolickych aberaci. Toto vySetfeni se provadi v rozmezi 16. —
21. tydnem gravidity. Indikaci k amniocentéze je v€k matky vyssi nez 35 let a otce vyssi
nez 50 let, pozitivni triple test, ultrazvukem zjisténé odchylky u plodu, vrozené poruchy
metabolismu a pfechazejici té¢hotenstvi s chromozomalni aberaci.
Amniocentéza se provadi za ultrazvukové kontroly, kdy se odebird 20 mililitra plodové
vody. Odebrané mnozstvi plodové vody se obnovi za nékolik hodin po vykonu. (10, 12,
25)
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1.6.2 Biopsie choriovych klki

Odbér choriovych klkt se provadi v rozmezi mezi 9. az 12. tydne gravidity, kdy se
jedna o €asnou biopsii. Od 12. tydne se provadi pozdni biopsie. U tohoto vySetieni se
odebird vzorek placentarni tkdn¢ pod ultrazvukovou kontrolou. Indikace k biopsii jsou
stejné jako u amniocentézy. Existuji i1 kontraindikace, které jsou extrémni obezita,
krvaceni, ptfedcasny porod, myomy na predni sténé délohy ¢i plny mocovy méchyft.

(10, 25, 27)

1.6.3 Kordocentéza

Pii kordocentéze se odebiraji 2 mililitry krve z pupecnikové cévy za kontinualni
ultrazvukové kontroly. Toto vySetfeni se provadi ve 2. a 3. trimestru. Riziko tohoto
odbéru je srovnatelné s amniocentézou. Vysledky jsou dostupné za 48. — 72. hodin. U
kordocentézy je velmi vysoka spolehlivost. Indikaci kordocentézy je stanoveni
karyotypu, infekénich agens a hematologickych parametrii. Komplikace kordkocentézy
mohou byt kontrakce, bradykardie plodu, placentarni hematom ¢i abrupce placenty,

potrat, pted¢asny odtok plody vodové. (10, 25, 27)

1.6.4 Vizualni fetoskopie

Fetoskopie se provadi v 16. — 17. tydnu gravidity. Do amnialni dutiny se zavede
endoskop. Toto vySetfeni ma za ukol zjistit zevni malformace plodu. Dnes je ale
pouZzivdna pouze ve vyjimecnych piipadech, kdyz ultrazvuk neni pfesny u stanoveni

konecné diagndzy. Fetoskopie ma ale také riziko t€hotenskych ztrat. (13, 31)

1.7 Role porodni asistentky p¥i prenatdalnim screeningu

Pted kazdym zakrokem musi 1ékaf ¢i porodni asistentka poucit klientku o divodu
vySetieni, prub&hu vySetieni, moznych komplikacich a pé¢i po zakroku. Vsechna
vySetfeni musi byt klientce srozumitelné vysvétlena. Porodni asistentka zkontroluje, zda
klientka podepsala informovany souhlas. Pokud neni podepsany, porodni asistentka

zajisti jeho podepséni. Tento souhlas by mél byt dostate¢ny a pro klientku srozumitelny.
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Porodni asistentka musi klientce zodpovédét vSechny otazky, které bude klientka mit.
Pokud to bude tieba, zajisti asistentka konzultaci s gynekologem.

Porodni asistentka vysvétli klientce postup ultrazvukového vySetfeni, pomize Zené
zaujmout spravnou polohu. Asistuje 1ékafi u provedeni ultrazvukového vySetieni.
Porodni asistentka pfipravi potfebné pomucky k odbéru biologického materialu.
Porodni asistentka musi zajistit spravny postup odbéru. Diilezitym ukolem asistentky je
zajistit odbéry krve ve stanoveném gesta¢nim stafi.

U invazivniho vySetiovaciho vykonu spociva tloha porodni asistentky v pfiprave
sterilniho stolku a v asistenci lékafi pti vykonu. DuleZité je také ptiprava klientky na
vykon. Zajistuje dohled na klientku po vykonu.

Na zadanky je dilezité uvést informace jako je reprodukcéni anamnéza, chronické
choroby matky a znamky, které ohrozuji téhotenstvi. Odebrané vzorky se musi fadné

oznacit a zajistit transport do laboratofte. (13, 14, 27, 29)

1.8 OSetiovatelska péce pii prenatdlni diagnostice

Pfi invazivnim vySetfovacim vykonu je dulezité, aby porodni asistentka pfipravila
klientku na vykon a dohlédla na podepsani informovaného souhlasu s vykonem a
moznymi komplikacemi. Informuje klientku o priabéhu vykonu. Dulezitd je zpétna
vazba klientky, zda vSemu rozumi. Dulezité je také klientce nechat dostatek Casu na
dotazy. Klientce porodni asistentka vysvétli ¢i ukdze spravnou polohu pii vykonu. Pied
invazivnim vysetfenim neni dillezitd Zadna ptiprava, klientka nedostdva zadnou sedaci
ani narkézu. OSetfovatelskd péce po vykonu je zaméfena na kontrolu stavu klientky.
Klientka musi po vykonu dodrzovat klid na lizku a porodni asistentka mé&ii krevni tlak
po dobu dvou hodin. Kontroluje, zda klientka nema bolesti ¢i nekrvaci. Porodni
asistentka také informuje klientku o dulezitosti klidu na Itzku po dobu dvou dnu. (24,
27, 26)

1.9 Osetiovatelské diagnozy
00148 Strach v souvislosti s vysledky prenatalnim vySetienim projevujici se verbalizaci

a mimikou. (7)
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00125 Riziko bezmocnosti v souvislosti s vysledky prenatalniho screeningu (18)

00069 Neefektivni zvladani zatéze v souvislosti s prenatalnim vySetfeni projevujici se
poruchou spanku a zménou v komunikaci. (18)

00126 Deficitni znalost v souvislosti s nedostate¢nymi informacemi o prenatalnim
screeningu projevujici se zajmem o informacich (18)

00004 Riziko infekce v souvislosti s odbérem krve a plodové vody (18)
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2. Cile a vyzkumné otazky

2.1 Cile prace

1) Zjistit ocekavani rodi¢d od screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu v 1.
trimestru.

2) Zjisti, zda maji rodi¢e obavy z vysledki screeningovych vySetfeni vrozenych

vyvojovych vad plodu v 1. trimestru.

2.2 Vyzkumna otazka 1

Jaké je o¢ekavani rodi¢t od screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu v 1. trimestru?

2.3 Vyzkumnd otdzka 2

Maji rodice obavy z vysledkli screeningovych vysetieni vrozenych vyvojovych vad

plodu v 1. trimestru?
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3. Metodika

3.1 Metodika prdace

Ke zpracovani vyzkumné ¢asti byl pouzit kvalitativni vyzkum. Vyzkum byl provadén
formou nestandardizovaného rozhovoru. Rozhovor obsahoval 9 otdzek. Vyzkum byl
pouzit k zjiSténi, jaké je ocekavani rodicl od screeningu vrozenych vyvojovych vad v 1.
trimestru a zda maji rodi¢e obavy z vysledki screeningovych vySetieni v 1. trimestru.

Celé rozhovory byly pisemné zaznamenany.

3.2 Charakteristika zkoumaného souboru
Vyzkumnym souborem byly Ctyfi pary na zacatku 1. trimestru, které jeSté neprosly
screeningem vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru. Rozhovory byly uskute¢nény

V mésici dubnu.
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4. Vysledky

4.1 Interpretace rozhovori s rodici

Respondenti ¢. 1

Zena, 26 let, primigravidita/primipara. V 10+0 tydnu gravidity. V rodiné se
nevyskytuji zadné vrozené vyvojové vady.

Pod pojmem screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru si respondentka
predstavuje vySetfeni, kterd se provadéji na zacatku téhotenstvi a slouzi ke zjisténi
rizika vyvojovych vad plodu. Vyhodu tohoto screeningu vidi v tom, Zze vysledky jsou
brzy zndmy. Screening respondentka povazuje za dilezity, pfedevsim pro uklidnéni a
jistotu, ze je vSe v potradku. Vysledkli vySetfeni se obava a zmiiuje se, ze se bude
obavat vysledkd kazdého vysetfeni nejenom v 1. trimestru. Informace o screeningu
ziskala od soukromé gynekolozky pfi prvni navstéve, kterou navstévuje. Respondentka
pfesné nevi, co se stane, kdyz vyjdou vysledky pozitivné, doufd, ze se potiebné
informace dozvi od svého gynekologa.

O screeningu vrozenych vyvojovych vad ve 2. trimestru slySela pouze v souvislosti se
screeningem V téhotenstvi a na svlj vlastni zijem si vyhledala informace na
internetovych strankdch a v odbornych ¢asopisech. Tento screening se dle respondentky
tykd zjiSténi rizika plodu s Downovym syndromem a jinych vyvojovych vad.
Respondentka vidi rozdil screeningu v 1. a 2. trimestru pouze v tom, ze ve 2. trimestru
je podrobngjsi, ale vyhodu vidi stale ve screeningu v 1. trimestru, protoze vysledky jsou
diive zndmy a neni ¢ekani dlouhé.

Respondentka si mysli, ze je dilezité, aby se na rozhodovani podilel i partner. O

nastavajicich testech a vysetienich spole¢né hovofi.
Muz, 32 let. V rodin¢ se nevyskytuji zddné vrozené vyvojové vady.

Pod pojmem screening vrozenych vyvojovych vad si respondent predstavi vySetteni,

které¢ se provadi na zacatku t¢hotenstvi a slouzi k zjisténi vrozenych vyvojovych vad
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plodu. Tento screening je podle respondenta duilezity pro ujisténi, ze je vSe s plodem
v potadku. O screeningu vrozenych vyvojovych vad ve 2. trimestru slySel. Screening
ve 2. trimestru se tyka zjisténi rizika vyvojovych vad a odliSny od screeningu ve 2.
trimestru je pouze vtom, Ze se déla v pozdéjsim tydnu téhotenstvi. Pti pozitivnich
vysledcich presné nevi, co se bude dé¢lat. Respondent se obava vysledka kazdého
vySetfeni a povazuje za samoziejmost doprovod u dulezitych vySetfeni. Informace o
screeningu ziskal na internetovych strankach. Na rozhodovani o dalSich postupech by se

rad podilel. Respondent s partnerkou hovofti o vySetfenich a moznych vysledcich.

Respondenti ¢. 2

Zena, 23 let, primigravidita/primipara. V 9+6 tydnu gravidity. V rodiné se nevyskytuji
7adné vrozené vyvojové vady.

Pod pojmem screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru si respondentka
predstavuje velmi diikladné vySetfeni pomoci ultrazvuku a krevnich testi, které slouzi
K uréeni rizika vyvojovych vad plodu. Respondentka pfiznava, ze prvné nevédéla, o co
se vV tomto screeningu jedna. Potfebné informace dostala od svého gynekologa, ktery ji
vSe podrobné pfi prvni navstéve vysvétlil. Zbytek informaci se docetla na internetovych
strankach a v odbornych ¢lancich. Nazor na screening ma takovy, ze i kdyz neni tento
screening hrazeny zdravotni pojistovnou, za zdravi svého ditéte to stoji. Respondentka
se obava jak vysledkd, tak 1 celého vySetfeni. Sama sobé si dava otazku, co bude délat,
kdyz se zjisti néjakd vyvojova vada?

O screeningu vrozenych vyvojovych vad ve 2. trimestru respondentka slySela a také se
o nich docetla. Respondentka udava, ze screening ve 2. trimestru se tyka tak jako v 1.
trimestru urceni rizika vyvojovych vad plodu. Pfi pozitivnim vysledku screeningu v 1.
trimestru dle respondentky nasleduje odbér plodové vody a nésledné tfitydenni ¢ekani
na vysledek, toto obdobi vidi jako velmi stresujici. Rozdil mezi screeningem v 1. a 2.
trimestru vidi respondentka vtom, Ze je piesnéj$i. Respondentka s partnerem o
nastavajicich testech a vySetfenich hovoii a o dilezitych krocich se chtéji spolecné

rozhodovat.
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Muz, 27 let. V roding€ se Zadné vrozené vyvojové nevyskytuji.

Screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru je vySetfeni, které se provadi na
zacatku tchotenstvi a slouzi ke zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad plodu.
Respondent uvedl, ze pro n¢ho samotného je tento screening dilezity k ujiSténi, ze je
plod zdravy. Vysledkii vySetfeni se obava, ale povazuje za dulezité jimi projit.
Informace o screeningu ziskal na internetovych strankdch a odbornych c¢lancich. O
screeningu ve 2. trimestru se docetl také na internetovych strankach. Tento screening ve
2. trimestru se tyka podrobnéjsiho vysetieni vyvojovych vad. Podle respondenta je tento
screening piesnéj$i nez v 1. trimestru, ale souhlasi s projiti m screeningem v 1.
trimestru, protoZe do 2. trimestru by byla dlouha doba a bylo by to pfili§ stresujici. Pti
pozitivnich vysledcich by se délaly dalsi testy a podle vysledki by se fesil dalsi postup.
Vsech dilezitych vySetteni, ktera partnerka podstoupi, by se rad zicastiioval a rad by se

podilel na rozhodovani o diilezitych testech. S partnerkou o nastavajicich testech hovoii.

Respondenti ¢. 3

Zena, 20 let, primigravidita/primipara. V 9+6 tydnu gravidity. V rodiné respondentky
se nevyskytuji zadné vrozené vyvojové vady.

Pod pojmem screening vrozenych vyvojovych vad plodu si respondentka ptedstavuje
orientacni metodu, kterd slouzi k vyhleddvani téhotnych zen se zvySenym rizikem
vrozenych vyvojovych vad. U skupiny téchto t€hotnych zen je poté doporucovano dalsi
vySetieni, ktera jiz stanovy typ vady. Potfebné informace o screeningu v 1. trimestru
ziskala od svého gynekologa, ktery respondentce odpoveédél na vSechny jeji otazky.
Dalsi potiebné informace se docetla na internetovych strdnkdch. Na screening
vyvojovych vad v 1. trimestru m4 nazor jasny. Podle respondentky je screening
dalezity, protoze zena po vySetieni vi, Ze je vSe v pofadku. Respondentka si mysli, ze
ani screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru neni stoprocentni a urcité¢ by
podstoupila dal§i vySetfeni. Mysli si také, ze nikdy neni jisté, ze se dit€ narodi
s vyvojovou vadou, i za predpokladu, ze vyjdou vysledky pozitivné. Sama respondentka

byla svédkem, kdy screening vysel pozitivné, a piesto se narodilo zcela zdravé dité.
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Proto si mysli, Ze i odbéry a vySetfeni se mohou mylit. Vysledkli screeningovych
vySetfeni se respondentka neobava, protoze v jeji rodiné se zadné vrozené vyvojové
vady nevyskytuji.

O Screeningu vrozenych vyvojovych vad ve 2. trimestru respondentka slySela. Tento
screening se tyka zjisténi rizika Downova syndromu, Edwardsova syndromu a jinych
vyvojovych vad. Screening v 1. trimestru se dle respondentky od 2. trimestru 1isi tim, Ze
v 1. trimestru se nemusi pfijit na vady, které se objevi ve 2. trimestru, a je presngjsi.
Respondentka spolu s partnerem o testech hovoifi a na krocich souvisejicich s dal§imi

vySetienimi by se chtéli spolecné domluvit.

Muz, 20 let. V rodiné se vyskytuji rozstépy patra u sourozenct, jiné vrozené vyvojové
vady Vv rodiné se nevyskytuji.

Pod pojmem screening vrozenych vyvojovych vad si respondent piedstavuje
vySetteni, kterd odhali riziko vyvojovych vad plodu na poc¢atku téhotenstvi. Informace o
screeningu ziskal na internetovych strankach a v odbornych c¢lancich. Dle
respondentova ndzoru je screening dilezity, a to predevsSim kvili ubezpeceni, ze je vSe
v poradku. Vysledka se obava, a to zvlasté kvili vyskytu rozstépu patra v roding, proto
je spokojen, Ze je mozné navstivit screening jiz na zacatku t€hotenstvi a nec¢ekat az do 2.
trimestru. Screening vyvojovych vad ve 2. trimestru se podle respondenta zabyva
podrobnéj§im vysetfenim nez v 1. trimestru a slouzi také k odhaleni vyvojovych vad.
Pfi pozitivni screeningu se provadi dals$i vySetieni, ktera bud’ potvrdi, nebo vyvrati
riziko vyvojové vady. Respondent povazuje za samoziejmost doprovazet partnerku na

dilezitych vysSetfenich. Spolecné s partnerkou o vysetienich hovoii.

Respondenti ¢. 4

Zena, 30 let, sekundy gravidita/primipara. V 9+5 tydnu téhotenstvi. Vrozené vyvojové
vady v rodiné se nevyskytuji.

Pod pojmem screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru si respondentka
predstavi diikladné vySetfeni plodu pomoci ultrazvuku a odbéru krve matky. Screening

se provadi na zacatku tehotenstvi a slouzi k zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad
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v 1. trimestru. Informace o screeningu cCerpala z minulého tc¢hotenstvi. V tomto
téhotenstvi dostala informace od gynekologa pfi jeho prvni ndvstéve a na internetovych
strankdch. Screening v 1. trimestru vnima jako dilezity, protoze zachyti mozné
vyvojové vady v Casné fazi gravidity. Respondentka se obava vysledkii 1 v této
gravidité, 1 kdyZ uz vi, jak tento screening probiha.

Se screeningem vrozenych vyvojovych vad ve 2. trimestru se setkala v predchozi
gravidité. Tento screening slouzi k zjist'uje riziko vrozenych vyvojovych vad a provadi
se pomoci odbéru krve ve 2. trimestru a popiipad¢ amniocentéza.

Screening Vv 1. trimestru se od 2. trimestru lisi tim, Ze ve druhém trimestru neni
provadéno ultrazvukové vySetfeni, ale pouze podrobné krevni testy. Pfi pozitivnim
vysledku screeningu se provadeji dalsi vySetfeni, jako je amniocentéza. V prvni
gravidité¢ vySel screening v 1. trimestru pozitivng, dal§i vySetfeni nastésti vyvojovou
vadu nepotvrdila. Pro respondentku je dilezita podpora manzela pii vySetfenich a

moznost rozhovoru o téchto vysetfenich.

Muz, 33 let. V rodiné byla vrozena vyvojova vada srdce u bratra. Jiné vyvojové vady se
nevyskytuji.

Screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru slouzi ke zjisténi vyvojovych vad
plodu na zacatku te€hotenstvi. Informace o screeningu ziskal z internetovych stranek.
Respondent se velmi obava vysledkli vySetfeni, protoze se v jeho rodiné vyskytuje
vyvojova vada srdce. Screening v 1. trimestru povazuje za velmi dilezity, predev§im
pro uklidnéni, Ze je s plodem vSe v pofadku Screening vyvojovych vad ve 2. trimestru
zna. Screening Vtomto trimestru se provadi pomoci odbéru krve. Screening ve 2.
trimestru je na rozdil od 1. trimestru podrobnéjsi. Pii pozitivnim screeningu v 1.
trimestru se dale provadéji vySetfeni ve 2. trimestru a amniocentéza. Partnerku bude

doprovazet na vSech dulezitych vySetienich a spolu s partnerkou o vySetfenich hovofi.
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4.2 Vysledky rozhovori s rodici zpracované do tabulek

Tabulka €. 1 zakladni anamnestické udaje

Na dotaz, v jakém tydnu t€hotenstvi pravé byly, odpovédéla Zena 1, Ze v 10+0 tydnu
t&hotenstvi. Zena 2 a 3 v 9+6 tydnu tdhotenstvi a Zena 4 v 9+5 tydnu téhotenstvi. Zena
1, 2 a 3 byly poprvé téhotné. Zena 4 byla podruhé t&hotna. V rodiné Zeny 1,2,3 a 4 se
nevyskytuji zddné vrozené vyvojové vady. V rodiné muze 1 a 2 se také nevyskytuji
zadné vrozené vyvojové vady. U muZe 3 a 4 se v rodiné vyskytuji vrozené vyvojové

vady.

Tabulka ¢. 2 Pojem screening vrozenych vyvojovych vad plodu v 1. trimestru

Na otazku, co si predstavi pod pojmem screening vrozenych vyvojovych vad plodu v 1.

trimestru, odpovédéla zena 1, muz 1, 2, 3 a 4, Ze je to vySetieni na zacatku t€hotenstvi a

slouzi k zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru. Zena 2 odpovédéla, Ze
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toto vysetfeni slouzi k zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru a provadi
se pomoci ultrazvuku a odbéru krve matky. Zena 3 uvedla, Ze screening v 1. trimestru
slouZzi k zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad. Na tuto otazku odpovédéla Zena 4, Ze
je to vySetfeni na zaatku t€hotenstvi zjist'ujici riziko vyvojovych vad v 1. trimestru a

jedna se o vysetfeni pomoci ultrazvuku a odbéru krve matky.

Tabulka €. 3 Nazor na screening vyvojovych vad v 1. trimestru

Vsichni respondenti uvedli, Ze screening vrozenych vyvojovych vad vidi jako velmi

dilezity predevsim z diivodu jistoty, Ze je s plodem vSe v poradku.

Tabulka ¢. 4 Informace o screeningu v 1. trimestru

Informace o screeningu ziskala zena 1,2,3 a 4 od svého gynekologa. Na internetovych

strankach ziskali informace zena 2,3,4 a muz 1,2,3 a 4. Muz 2 a 3 Cerpali informace

z odbornych ¢asopisti. Zena 4 a muz 4 Gerpala informace z pfedchoziho téhotenstvi .
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Tabulka ¢. 5 Obavy z vysledku screeningovych vysetieni

Obavy ze screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu v 1. trimestru maji zeny 1, 2 a
4, a muzi 1,2,3 a 4. Zena 3 nema obavy zvysledkd screeningovych vysetieni

vyvojovych vad plodu v 1. trimestru.

Tabulka €. 6 Znalost screening vrozenych vyvojovych vad plodu ve 2. trimestru

VSsichni respondenti potvrdili znalost screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu ve

2. trimestru.

Tabulka €. 7 Screening vyvojovych vad ve 2. trimestru

Screening vrozenych vyvojovych vad ve 2. trimestru se tyka dle zen 1, 2 a3, a muze 2

zjisténi rizika vyvojovych vad. Muz 2 a 3 uvedl, Ze screening ve 2. trimestru se tyka
podrobngjsich vysetfeni vyvojovych vad plodu. Zena 4 uvedla, Ze se tento screening

tyka zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad a provadi se pomoci odbéru krve matky.
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Muz 4 odpovedél, Ze tento screening se provadi pomoci odbéru krve, ale presné nevi

proc.

Tabulka ¢. 8 Piredstavy odliSnosti screeningu v 1. a 2. trimestru

Na otazku, jakou maji predstavu o odlisnosti screeningu v 1. a 2. trimestru odpovédéli
zena 1,2 amuz 1, 2, 3 a 4, Ze screening ve 2. trimestru je presnéj$i nez v 1. trimestru.
Zena 3 vidi odlisnost ve screeningu 2. od 1. trimestru vtom, e ve 2. trimestru je
podrobnéjsi a objevi vady pouze ve 2. trimestru. Zena 4 vidi rozdil mezi témito

screeningu v tom, ze ve 2. trimestru se délaji pouze krevni testy.

Tabulka ¢. 9 Postup pii pozitivnim vysledku

Muz 2, 3 a4 a zeny 3 a 4 si mysli, ze pfi pozitivnim vysledku screeningu v 1. trimestru

se provadi dalsi testy. Zena 2, 4 a muz 4 si také mysli, ze pii pozitivnich vysledcich
testll se provadi amniocentéza. Jaky je postup pii pozitivnim vysledku, Zena 4 a muz 4

nevi.
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Tabulka ¢. 10 HovofFi o screeningu s partnerem

Vsechny pary o screeningovych vySettenich spole¢né hovofi.
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5. Diskuze

K problematice pfedstavy nastavajicich rodi¢l o screeningu vrozenych vyvojovych
vad v 1. trimestru byly stanoveny dva cile. K témto cilim byly pfifazeny vyzkumné
otazky. Vyzkumné Setfeni bylo provadéno kvalitativnim vyzkumem. Vyzkum byl
provadén pomoci nestandardizovaného rozhovoru. Vyzkumny soubor tvofily ¢tyfi pary,
které neproSly screeningem vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru.

V prvnim paru bylo respondentce 26 let a respondentovi 32. V dobé rozhovoru byla
respondentka v 10+0 tydnu gravidity. V rodiné¢ respondenta ani respondentky se
nevyskytuji zaddné vrozené vyvojové vady. Druhé respondentce bylo 23 let a
respondentovi 27 let. V dobé rozhovoru byla respondentka v 9+6 tydnu gravidity. V ani
jedné rodin€ se nevyskytuji vrozené vyvojové vady. Tteti respondentce a respondentovi
bylo 20 let. Respondentka v dobé rozhovoru byla v 9+6 tydnu gravidity. V rodiné
respondentky se nevyskytuji zadné vrozené vyvojové vady. Naopak v roding
respondenta se vyskytuji rozitépy patra. Ctvrté a posledni respondentce bylo 30 let a
respondentovi 33 let. Respondentka byla pifi provadéni rozhovoru v 9+5 tydnu
téhotenstvi. V rodin¢ respondentky se nevyskytuji zaddné vrozené vyvojové vady.
V rodin¢ respondenta se vyskytla vrozena vyvojova vada srdce (viz Tabulka ¢. 1).

Screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru se sklddd z vySetfeni
biochemickych markerli ze séra matky a ultrazvukového vySetfeni plodu. Tento
screening se uziva k zjisténi rizika trizomie 21. chromozomu a trizomie 18.
chromozomu (1). Nasledujici vysledky, uvedené nize, se vazi k 1. vyzkumné otazce,
jaké jsou ocekavani od screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu v 1. trimestru. Na
otazku, co si pfedstavi pod pojmem screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru,
odpovéd€lo pét respondentli, Ze se jedna o vySetfeni na zaCatku gravidity a slouzi
k zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad plodu. Jedna respondentka uvedla, Ze se
jednd o zjiSténi rizika vrozenych vyvojovych vad plodu. Dalsi respondentka
odpovédéla, Ze se jedna o zjiSténi rizika vrozenych vyvojovych vad plodu a provadi se

pomoci ultrazvukového vySetfeni a odbéru krve matky. Posledni respondentka
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odpovédéla, ze se jednd o vySetfeni na pocatku gravidity, zjiStujici rizika vrozenych
vyvojovych vad v 1. trimestru a provadi se pomoci ultrazvukového vysetieni a odbéru
krve matky (viz Tabulka ¢. 2). U této otazky mé piekvapila informovanost
respondentek, které budou screeningem vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru
poprvé prochazet.

Na otdzku, jaky je va$S nazor na screening vrozenych vyvojovych vad plodu,
odpovédélo Sest respondentdl, Ze je pro né tento screening velmi dilezity, pfedevSim pro
uklidnéni, Ze je s plodem vSe v potfadku. Jedna respondentka uvedla, Ze je pro ni tento
screening dulezity ptedevsim pro uklidnéni, ze je S plodem vse v pofadku, a chtéla by
ho projit, i kdyz neni hrazen zdravotni pojistovnou. Posledni respondentka uvedla, Ze je
dilezity ptredevSim pro uklidnéni, Ze je s plodem vSe v poradku. Respondentka také
udava, ze podle ni neni ani screening vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru
stoprocentni a urCité by podstoupila dalsi vySetfeni. Také si mysli, Ze nikdy neni jisté,
ze se dit¢ narodi s vyvojovou vadou, i za predpokladu, ze vyjdou vysledky pozitivné
(viz Tabulka ¢. 3). U této otazky mé velmi piekvapila odpovéd’ posledni zminéné
respondentky a také mé piekvapilo, Ze vSichni respondenti, tedy 1 muZzi, povazuji tento
screening v 1. trimestru za dilezity.

Informace o screeningu vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru ziskaly vS§echny zeny
u svého gynekologa. Sedm respondentii ziskalo dals$i informace na internetovych
strankach, tii respondenti ziskali informace v odbornych c¢lancich. Dva respondenti
cerpali informace z pfedchoziho t€¢hotenstvi (viz Tabulka €. 4). Na zac¢atku vyzkumného
Setfeni jsem se domnivala, Ze rodiCe nemaji dostatek informaci o screeningu v 1.
trimestru. Tato domnénka se mi nepotvrdila a velmi mé piekvapilo, ze si aktivné
vyhledavaji informaci jiZ na zacatku téhotenstvi, a to nejenom z internetovych stranek,
ale také vodbornych c¢lancich a také mé prekvapilo, ze gynekologové podavaji
informace o screeningu v 1. trimestru pfi prvni navstéve 1ékare.

Ke 2. vyzkumné otazce, zdali maji rodi¢e obavy z vysledkl screeningovych vySetfeni
vrozenych vyvojovych vad plodu v 1. trimestru, se vazou ndsledujici vysledky.
Vysledkli vySetfeni se obavaji 7 respondentti. Dva respondenti se obavaji vysledkl

nejenom Vv prvnim trimestru, ale i v celém téhotenstvi. Jedna respondentka se obava jak
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vysledkd, tak i celého vysetieni. Jeden respondent se obava vysledk, ale i tak povazuje
dilezité jim projit. Dva respondenti se vysledki obavaji, pfedev§im kvuli vyskytu
vrozenych vyvojovych vad plodu v rodin€. Jedna respondentka se vysledki neobéva,
protoze v jeji roding se nevyskytuji zadné vrozené vyvojové vady plodu (vit Tabulka €.
5). Na zacatku vyzkumného Setfeni jsem se domnivala, Ze rodi¢e se obavaji screeningu
vrozenych vyvojovych vad plodu. Tato domnénka se mi potvrdila. U této otazky mé
ovSem piekvapila odpoveéd’ respondentky, kterd se neobava vysledka screeningu, i kdyz
se Vv partnerove rodin€ vyskytuje vrozena vyvojova vada plodu.

Screeningem vrozenych vyvojovych vad ve 2. trimestru se stanovuje pouze riziko
vrozenych vyvojovych vad a ne samotné onemocnéni. 16. — 18. tyden gravidity je
optiméalnim ¢asovym rozmezim na odbéry krevniho vzorku pro toto vySetieni (4). Na
otazku, zda respondenti znaji screening vrozenych vyvojovych vad plodu ve 2.
trimestru, odpovédéli vSichni kladné, Ze znaji. Dle Ctyf respondentll se screening
vrozenych vyvojovych vad plodu ve 2. trimestru tyka zjisténi rizika vyvojovych vad
plodu. Dva respondenti si mysli, ze se jednda o podrobn&jsi vySetfeni vrozenych
vyvojovych vad plodu. Jedna respondentka uvedla, Ze screening slouzi k zjisténi rizika
vrozenych vyvojovych vad plodu a provadi se pomoci odbéru krve matky. Posledni
respondent uvedl, Ze screening ve 2. trimestru se provadi pomoci odbéru krve matky
(viz Tabulka ¢. 6 a 7). U této odpoveédi mé piekvapila odpoved” vSech respondentd, Ze
slySely o screeningu vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru.

Dle Sesti respondentll je screening vrozenych vyvojovych vad plodu ve 2. trimestru
podrobn&jsi nez v 1. trimestru. Jedna respondentka se domniva, ze screening ve 2.
trimestru je podrobnéjsi a piijde se v ném na vady, které se neprojevi v 1. trimestru.
Posledni respondentka si mysli, ze screening ve 2. trimestru obna$i odbér krve a
ptipadnou amniocentézu (viz Tabulka ¢. 8). U této otazky mé zaujala odpoveéd
respondentt, Ze je screening Ve 2. trimestru podrobnéjsi, coz neni pravda.

Invazivni metody prenatalni diagnostiky se provadi pii rizikové rodinné, osobni,
porodnické a socidlni anamnéze. Dalsi indikaci je patologicky ultrazvukovy nalez ¢i
pozitivita biochemického screeningu (5). Na otdzku jakou pfedstavu maji rodi¢e o

dalsim postupu pii pozitivnim vysledku screeningu, odpovédéli tfi respondenti, Ze se
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provadéji dalsi pottebné testy. Jedna respondentka uvedla, Ze se provadi amniocentéza.
Dva respondenti uvedli, ze pfi pozitivnim screeningu v 1. trimestru se provadéji dalsi
testy a poté popiipadé amniocentéza. Posledni dva respondenti nevi, jaky by byl postup
pii pozitivnim vysledku screeningu vyvojovych vad v 1. trimestru (viz Tabulka ¢. 9).
Na zacatku vyzkumného Setfeni jsem se domnivala, Ze rodice na zacatku téhotenstvi
nemaji pfedstavu o postupu pfi pozitivnim vysledku screeningu vrozenych vyvojovych
vad v 1. trimestru. Tato domnénka se mi potvrdila ¢astecné. Dva respondenti nevi, CO se
bude dit pfi pozitivnich vysledcich.

Na posledni otazku, zda s partnerem hovoii o screeningovém vySetfeni, vSech osm
respondentli odpovédélo kladn€. Respondentky si mysli, ze je dulezité, aby se na
dilezitych rozhodnutich podilel i partner a s partnerem o vySetfenich hovofi.
Respondenti by se radi podileli na dilezitych rozhodnutich a o screeningovych
vySetienich s partnerkami hovoii (viz Tabulka ¢. 10). U této posledni otazky mé
piekvapilo, Ze respondenti o vySetfenich hovoii, uz nyni, kdy je tyto vysetfeni teprve
cekaji. Také mé piekvapilo, Ze vSichni respondenti se chtéji na dulezitych rozhodnutich
podilet.

Z kvalitativniho vyzkumného Setfeni vyplynulo, Zze rodi¢e od screeningu vyvojovych
vad plodu v 1. trimestru ocekavaji zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad v 1.
trimestru. Pro vSechny respondenty i respondentky je tento screening velmi dulezity,
ptedevsim pro uklidnéni, Ze je vSe v potadku. Také vyplynulo, ze respondenti maji ze
screeningovych vySetfeni vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru obavy. Jedna

respondentka se vysledkt screeningu v 1. trimestru neobava.
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6. Zavér

Tato bakalafskd prace se zabyvala screeningem vrozenych vyvojovych vad v 1.
trimestru - Screeningova vysetfeni v perinatologii, harmonogram prenatalnich vysetieni,
kombinovany test, biochemické a ultrazvukové markery, hodnoceni kombinovaného
testu, integrovany test a invazivni metody prenatalni diagnostiky, role a oSetfovatelska
péce porodni asistentky pfi prenatdlnim screeningu.

V praktické Casti byly stanoveny dva cile. Prvnim bylo zjistit o¢ekdvani rodi¢i od

screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu v 1. trimestru. Druhym cilem prace bylo
zjistit, zda maji rodi¢e obavy z vysledkl screeningovych vySetfeni vrozenych
vyvojovych vad plodu v 1. trimestru. Oba cile byly splnény.
V této bakalaiské praci byly vypracovany dvé vyzkumné otazky. Prvni vyzkumna
otazka - Jaké je oCekavani rodicli od screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu v 1.
trimestru?. Druhd vyzkumna otazka - Maji rodi¢e obavy z vysledkil screeningovych
vySetieni vrozenych vyvojovych vad plodu v 1. trimestru?

Ke zpracovani vyzkumné ¢asti a zjisténi jmenovanych cili byl pouzit kvalitativni
vyzkum. Vyzkum byl provadén formou nestandardizovaného rozhovoru. Vyzkumnym
souborem byly Ctyii pary na zacatku 1. trimestru, které jest¢ neprosSly screeningem
vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru.

Z prvni vyzkumné otazky jsem se dozvédéla, ze vSichni respondenti od screeningu
vyvojovych vad plodu v 1. trimestru oéekavaji zjisténi rizika vrozenych vyvojovych vad
v 1. trimestru. Pro vSechny respondenty i respondentky je tento screening velmi
dilezity, pfedevS$im pro uklidnéni, Ze je s plodem vSe v potadku. Informace o
screeningu vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru ziskaly vSechny Zeny u svého
gynekologa. Dalsi informace ziskali na internetovych strankach, v odbornych ¢lancich.
Dva respondenti cerpali informace z pfedchoziho téhotenstvi. Vyzkumna otazka byla
zodpovézena.

Z druhé vyzkumné otazky jsem se dozvédéla, ze respondenti maji ze screeningovych
vySetieni vrozenych vyvojovych vad v 1. trimestru obavy. Jedna respondentka se

vysledki screeningu v 1. trimestru neobava. Vyzkumna otazka byla zodpovézena.
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Tato bakalarskd prace muize poslouzit jako studijni material pro studenty oboru

porodni asistentka a porodni asistentky v nemocnicich.
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Priloha 1 Seznam zkratek

AFP alfa-fetoprotein

hCG choriovy gonadotropin

HBsAg hepatitis B surface antigen — australsky antigen

HIV human immunodeficiency virus

PAPP-A pregnancy associated plasma protein A (t€hotensky plazmaticky
protein A)

uE3 nekonjugovany estriol

uz ultrazvuk

\VAVAY vrozené vyvojové vady



Piiloha 2 Ultrazvukovy snimek nuchalniho projasnéni
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Piiloha 3 Rozhovor s pary

1. Zékladni anamnestické udaje
Kolik je vam let?
-V kolikatém tydnu téhotenstvi se nyni nachazite?
-Po kolikaté jste t€hotna?
-Vyskytuji se ve vasi rodin€ vrozené vyvojové vady?
2. Co si predstavujete pod pojmem screening vrozenych vyvojovych vad plodu v 1.
trimestru?
3. Jaky je vas nazor na screening vrozenych vyvojovych vad plodu v 1. trimestru?
4. Kde jste ziskaly informace o screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu v 1.
trimestru?
5. Obavate se vysledkl screeningovych vysetieni vrozenych vyvojovych vad ploduv 1.
trimestru?
6. Znate screening vrozenych vyvojovych vad plodu ve 2. Trimestru? Vite ¢eho se tento
screening se tyka?
7. Mate predstavu, v ¢em se lisi screening vrozenych vyvojovych vad plodu v prvnim a
druhém trimestru?
8. Mate predstavu o tom, jaky je dalsi postup pfi pozitivnim vysledku screeningu v 1.
trimestru?

9. Hovotite s partnerem o screeningovych vySettenich?



