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Souhrn: Cldnek pfinasi prehled vjvoje detnosti amniocentézy (AC) jako zakladni metody invazivni prenatalni diagnostiky. CR v roce 2005 - 16,5 % AC,
nékterou z metod invazivni prenatalni diagnostiky mélo 17 % t&hotnych. Zachytnost Downova syndromu v CR byla v roce 2005 76 %, (1999-2008, 70 %).
Centrum lékatské genetiky (CLG) v roce 2005 19 % AC pti 100% zachytu Downova syndromu (v letech 1999-2005 z&chytnost 91%). Srovnani mnoZstvi
abortll v populaci zen s AC a celkovym vyskytem abortli (AB) v populaci ve IL trimestru. Tato rizika se nelisi - riziko AB ve skupiné pacientek s AC
v Centru lékatské genetiky neni zvysené. U potracenych plodi jde vétsinou o dysfunkci placenty, trombofilni mutace ¢i pupecnikovou komplikaci (tedy
bez souvislosti s vykonem). K popula¢né vyznamnému snizeni poc¢tu amniocentéz mize vést sérum integrovany test, ktery je doporuc¢eny jako nejlepsi
v oblastech, kde nelze zméfit NT akreditovanym sonografistou. Integrovany test (doplnéni zméfeni NT akreditovanym sonografistou k biochemickym
parametrim 1. a 2. trimestru) je nejlepsim skriningovym testem s nejvy$s$im zachytem a nejnizsi faleSnou pozitivitou, je véak dostupny jen malé ¢asti
populace.
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Summary: Amniocenthesis: a safe invasive method in prenatal diagnostics. The article provides an overview of trends in the rate of amniocenthesis (AC)
as a basic invasive method in prenatal diagnostics. In 20085, a 16.5 % AC rate was recorded in the Czech Republic, and 17 % of pregnant women were
examined with some of the invasive prenatal diagnostic methods. The Down syndrome detection rate in the Czech Republic in was 76 % in 2005 (as
compared to 70 % in the period from 1999 to 2005). The Centre of Human Genetics (CHG) reported a 19 % AC rate in 2005, with the rate of Down
syndrome detection amounting to 100 % (as compared to 91 % in the period from 1999 to 2005). Also included is comparison of abortion rate in female
population with AC with overall abortion occurrence (AB) in female population in the 2nd trimester. The risks do not differ - the AB risk in the AC patient
group in the Centre of Human Genetics is not enhanced. Abortion of foetuses is usually due to placenta dysfunction, thrombophilic mutations or
navelwort complications (i.e., without any relation to AC performance). The number of amniocentheses in a population can be significantly reduced by
the serum integrated test, which is recommended as the best option for areas where NT measurement by an accredited sonographer is not available.
The integrated test (the performance of NT measurement by an accredited sonographer complementing biochemical markers of the 1st and 2nd
trimester) is the best screening test with the highest detection rate and the lowest false positive rate. However, it is only available to a small portion of
population.
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Uvod

Ve své praci se vénujeme srovnani mnozstvi
spontdnnich abortl ve skupiné zen s am-
niocentézou vysettenych v CLG a mnoz-
stvi abortd v IL trimestru v celé populaci
CR zvefejnéné v databazi UZIS.

Prvni AC byla provedena v Ceskoslo-
vensku v roce 1971, v Ceskych Budgjovicich
v roce 1983 zprvu bez primé ultrazvukove
kontroly, od roku 1989 jiz pouze pod pfti-
mou ultrazvukovu kontrolou. Od té doby
pocet invazivnich vykond ptibyva, jde
ruku v ruce se zvySujici se zachytnosti
Downova syndromu diky pozitivnimu a aty-
pickému skriningu 2. trimestru a vékové
indikaci [1]. Dal§im divodem pro karyoty-
pizaci plodu jsou i abnormalni ultrazvu-
kovy nélez, nepiiznivad rodinnd ¢&i osobni
anamnéza (naptiklad indukovany potrat ¢i
porod plodu s chromozomalni aberaci).
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V CLG jsme v roce 2005 provedli 1437 AC
a zajistili provedeni 6 kordocentéz, tedy
invazivni prenatdlni diagnostika byla pro-
vedena asi u 19 % téhotnych nasi spadove
oblasti (jizni Cechy a Pelhiimovsko). Z toho
na pozitivni triple test byla provedena am-
niocentéza u 9 % pacientek, 8 % bylo veéko-
vych indikaci, 2 % jiné indikace (VVV
u plodu, UPT pro VVV v pfedchozi gravidi-
té, balancované translokace, genové choro-
by, aktinoterapie v OA aj). V CR bylo v roce
2005 provedeno 17 927 vykont invazivni
prenatalni diagnostiky (17 % téhotnych),

ztoho 17 499 amniocentéz (16,5 % t€hotnych)
(graf) [2]. Prenatalni detekce Downova
syndromu v CLG v Ceskych Budé&jovicich
v roce 2005 byla 100% (10 plodd s Downo-
vym syndromem), za roky 1999-2005 91%
(55 plodil), v CR byla detekce Downova
syndromu 76 % v roce 2005 a 70 % v letech
1999-2005 [2].

Bezpecnost vykonu

Na na$em pracovisti jsme mezi lety 1997
az 2006 provedli vice nez 12000 amnio-
centéz pfi minimalnim vyskytu komplikaci

Tab. 1. Riziko potratu po amniocentéze - studie.

Taborova studie - neni to skupina Zen indikovand k AC [3]

Studie doc. Caldy a dr. Viskové [4]
Studie FASTER [5]
Studie Tongsong et al. [6]

riziko 1,00 %
0,33-0,50 %
0,15 %
nezvysene riziko
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Tab. 2. CLG Ceské Budéjovice rok 2005.

AB do 4 tydni po vykonu 4x 0,28 %
AB 4-8 tydnt po vykonu 3 021%

v souvislosti s vykonem. Vzhledem k tomu
jsme se rozhodli porovnat mnozstvi spon-
tannich abortl ve skupiné pacientek s AC
na nasSem pracovisti a mnoZstvi AB v celé
populaci téhotnych uvadénych v databdazi
UZIS CR. Déle jsme vybrali nékteré rozsah-
1é studie zabyvajici se bezpecénosti amnio-
centézy. Zjistili jsme, ze zvySené riziko AB
ve skupiné pacientek s AC se lisf: od 1 %
u Taborovy studie [3] (zde v§ak jde o vybra-
nou skupinu mladych pacientek s negativ-
nim skriningem, tedy pravé tu skupinu
pacientek, kterd amniocentézu nepodstu-
puje), pfes 0,33-0,5 % ve studii doc. Caldy
a dr. Viskové, podpofené grantem IGA
16/2001 [4], studie FASTER 0,15 % [5] aZ po
studii Tongsongovu [6], kde neni riziko po-
tratu zvysSené (tab. 1). Dnes ovSem nelze
provést randomizovanou studii, nebot nemu-
Zeme z etickych divodld nédhodné vybrat
kontrolni skupinu pacientek (u téchto by
hrozil porod plodu s chromozomdlni abera-
cil). Srovnavame tedy data z databaze UZIS
o spontanni abortech (2003) a vyskyt abortl
v populaci nasich pacientek pted i po AC
(tab. 2, 3)!

Na naSem pracovisti mnoZstvi potrati
ve skupiné téhotnych s AC neni vy$si nez
mnozstvi potratd ve I trimestru v populaci
véech t&hotnych v CR.

Diivody
o erudice lékaft - velky pocet vykoni
(12 000 AC), kazdy lékat provede 500 vy-
kont za rok (k zachovéani erudice je
vhodné provadét nejméné 100 vykond za
rok) [9]
o dusledné pouceni o chovéni po vykonu
- doporuceni 3tydenni pracovni neschop-
nosti a klidového reZimu po vykonu
- odvoz autem s partnerem nebo sanitkou,
pii bolestech nebo krvaceni - ihned
k hospitalizaci
o zplsob desinfekce kiZe - 3krdt manudlné
(nejsou infekéni komplikace)
o pouzivani jehly 0,9 mm s mandrenem
o ultrazvukovd kontrola mista vpichu po
vykonu

Tab. 3. V centru léka¥ské genetiky neni mnozstvi potrati ve skupiné téhotnych

s AC vyssi nez mnozstvi potratii ve II. trimestru v populaci téhotnych v CR.

Gravidita CLG CLG UZIS téhotné
C. Budéjovice C. Budéjovice Ceska republika
pacientky indikované % potratu [7],[8]
k AC, % potrati
12+1 - 14+0 nemame informace, tedy 0,35 0,35
dle UZIS
14+1 - 16+0 missed AB pfed vykonem 0,20 0,24

informace dle skriningu ALPHA

16+1 - 2040 _

20+1 - 24+0  4-8 tydnt po nasi AC

o kontrola v§ech pacientek za 1 mésic!

o vechny pacientky maji u nds za 4-5 ty-
dnd kontrolni ultrazvukové vySetfeni
véetné prenatdini echokardiografie, po-
kud se pacientka nedostavi, spojime se
s nf telefonicky a zjistime dvod

o pacientka zasila zpravu o narozeni ditéte,
spolupracujeme s gynekologicko-porod-
nickymi a pediatrickymi oddélenimi
v Jiho¢eském kraji

o v ptipadé abortu vzdy zjistujeme histolo-
gii plodu a placenty!

Kazuistiky

o 30letd, II/II, missed AB 4 tydny po AC -
zjisténa histologie: dysfunkce placenty,
pacientka geneticky vySetfena: nosi¢ka
Leidenské mutace

pocet

o 36leta III/III, spont. AB 1 tyden po AC -
abrupce placenty

o 3lletd II/II, missed AB 2 tydny po AC -
v anamnéze krvaceni v I. trimestru, IL tri-
mestru krvaceni - retroplacentarni he-
matom, pacientka zadala AC

Sérum integrovany test

Od 1. 1. 2007 jsme zavedli pro cely jiho-
Cesky region presnéjsi typ biochemického
skriningu - sérum integrovany test. Jde
o integraci biochemickych parametrd 1.
trimestru (PaPP - A) a 2. trimestru (AFP,
HCG, uE3). PaPP - A odebirdme v tydnu
10+0 aZ 11+3, poté je 2. odbér od tydne 14+0.
Vysledek je jeden (v 18. tydnu integrace
1.+2. trimestru). Dojde k sniZeni po¢tu inva-
zivnich vykont (pti 5% fale$né pozitivité je
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zachytnost tohoto testu 85-90 %) [10]. Ve
vybranych pfipadech (napif. nepfizniva
anamnéza, pfani pacientky) je mozno zmefit
NT v I trimestru akreditovanym sonogra-
fistou u FMF Londyn (v JC pouze na nasem
pracovisti) a doplnit na test s nejvyssi za-
chytnosti a nejnizsi fale$nou pozitivitou -
integrovany test [11, 12,13,14]. Dle doporu-
¢eni Americké gynekologicko-porodnické
spole¢nosti American College of Obstetri-
cians and Gynecologists (ACOG) z ledna
2007 mé integrovany test vétsi zachytnost
a mensi faleSnou pozitivitu nez 1. trimes-
tralni kombinovany test [12]. Toto doporu-
Ceni je zaloZeno na principech Evidence
Based Medicine (medicina zaloZend na
dikazech). V pfipadé nemoznosti plogné
métit NT akreditovanym sonografistou (to
je ptipad velké vetSiny nasi republiky), je
nejlep$im testem sérum integrovany test,
ktery je populac¢ni [13]. V naSem regionu
jej muze vyuzit 7000 téhotnych Zen roc¢né.
Tento postup je doporuc¢en téz Minister-
stvem zdravotnictvi a Né&rodni radou pro
skrining (National Screening Comitee)
Velkeé Britanie a britskou Kralovskou gyne-
kologicko-porodnickou spole¢nosti [14].

Zaver

© amniocentéza je metoda, kterd je zlatym
standardem v prenatalni diagnostice

© je bezpecnd - na naSem pracovisti nenf
zvysené riziko AB proti populaci bez AC
(tento nas redlny vysledek se shoduje
s fadou svétovych studif)

o pokud dojde k spontdnnimu AB, zjistu-
jeme histologii - veét§inou dysfunkce pla-
centy nebo vyskyt trombofilni mutace
u pacientky nebo §lo o pupecnikovou
komplikaci, jiné pri¢iny jen vyjimecné

o od ledna 2007 byl zahéjen v Ji#nich Ce-
chach celoplo$ny populacni skrining
sérum integrovany test, jehoZ pouZit{ po-
vede ke sniZeni invazivnich vykonl pii
vysoké detekci Downova syndromu

o vindikovanych pfipadech lze provést test
s nejvyssi zdchytnosti a nejnizsi falesnou
pozitivitou pfi detekci Downova syndro-
mu - integrovany test [11,12,13,14]
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