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Indikácie   PND (2007) a  Záchyt CHA

Indikácia                 %
Vek matky                                    40,2 
Pozitívny  biochemický skríning    46,7     
Genetické riziko                            5,7
Sonografický nález                        3,8
Psychologická obava                      0,9
Iné 2,7
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Priemerne  3%
CHA=chromozómové anomálie spolu



Chromozómové anomálie v PND
Pomer trizómia 21/iné CHA(2006)

 vek skr sono gen terat Spolu
Trizómia 21 13 18 3 34
Iné CHA 15 13 8 8 1 45
Spolu 28 31 11 8 1 79

indikácie



CHROMOZÓMOVÉ ANOMÁLIE

INDIKÁCIE DS T18 T13 GA INÉ Spolu
Vek nad 35 rokov        1056 8 2 1 7 7 25
Pozitívny skríning       1989 25 5 5 12 47
Ultrasonografia plodu   151 3 9 1 4 3 20
Genetické indikácie      167 5 5
Iné                                 142 2 2 (ivf)

Spolu 36 16 2 16 29 99

Počet CHA podľa typov a podľa 
jednotlivých skupín indikácií PND 

v roku 2007 

DS.=Downov sy,T18=Edwardsov sy., T13=Patau sy.,GA=gonozómové
anomálie,INÉ=ostatné CHA,



SkrSkrííningovningovéé stratstratéégiegie a a 
zzááchytnoschytnosťť DS v %   DS v %   ((pripri 5%FPR)5%FPR)

týždeň gravidity
11 - 13      15-18

Test
Kombinovaný  (NT+PAPP-A+freebeta hCG) 87 - 82

Triple         ( AFP+hCG+E3) 69   

Integrovaný biochemický (všetky biochemické) 88

Integrovaný kombinovaný (sono + biochémia) 96 

Malone F.D. et al.: First-Trimester or Second-Trimester Screening, or Both, for Down´s Syndrome

N Eng J Med 2005;353:2001-11.

FPR= false positive rate, falošná pozitivita



BezpeBezpeččnosnosťť skrskrííningových ningových 
stratstratéégigiíí

Wald NJ et al: SURUSS štúdia, odvodené, 2003

Pri 75% DR je počet strát nepostihnutých plodov na 
100 000 skrínovaných tehotných žien:

Double test                          47
Triple test                           30
Kombinovaný test                17
Sérum integrovaný test         6  
Integrovaný test                   2

DR= detection rate, záchytnosť



BezpeBezpeččnosnosťť skrskrííningových ningových 
stratstratéégigiíí (85%DR)(85%DR)

Wald NJ et al: SURUSS štúdia, odvodené, 2003

TEST MERANIE FPR(%)
Integrovaný NT+PAPP-A+AFP+E3,+ bhCG+InhA 1,2
Sérum integrovaný      -“- bez NT                     2,7
Kombinovaný NT+fbhCG+PAPP-A 6,1
Quadruple AFP+E3+fbhCG+InhA                        6,2
Triple AFP+E3+fbhCG                        9,3
Double AFP+ bhCG 13,1
NT NT                            20 



FPR(%) pri 85%DRFPR(%) pri 85%DR
Podiel gravidPodiel gravidíít, kde sa pont, kde sa ponúúka ka invazinvazíívnyvny odber vzorky na odber vzorky na 

prenatprenatáálne vylne vyššetrenie chromozetrenie chromozóómov plodu v %, mov plodu v %, 
podpodľľa poua použžitej skritej skrííningovej stratningovej stratéégiegie

• Test začína v  tt.gravidity 10   11  12   13
FPR v %             

• Kombinovaný  test                  3,6  4,3  6,0  7,7
• Sérum integrovaný test          2,7  3,9   4,9 5,6
• Integrovaný test                 0,7 0,9  1,3  2,1

(FPR=% označených gravidít ako pozitívne. DR= senzitivita ) 

Wald/Praha /2007 Prednáška



BezpeBezpeččnosnosťť skrskrííningových ningových 
stratstratéégigiíí

• Integrovaný test aj s vyšetrením NT je 
najlepší, pre najmenšiu falošnú pozitivitu

• Sérum integrovaný test je najlepší tam ,kde 
nie je dostupné certifikované vyšetrenie NT

• Quadruple/triple test je najlepší pri neskorom 
príchode tehotnej do skríningu 

• Kombinovaný test je vhodný len na prianie 
tehotnej, ak nie je ochotná čakať na IT

(7) UK odporúčanie pre rok 2007: DR 75% pri 3% FPR pre DS.



Výhody AMC oproti CVS:

-Integrovaný test dáva vyššiu  DR pri rovnakej FPR 
oproti testu kombinovanému, výsledok je možný v II.trimestri, teda   
je indikované menej invazívnych odberov plodovej vody

-cca 20% gravidít s CHA skončí ako spontánny potrat I.v trimestri,  
teda pred indikáciou AMC , invazívne vyšetrenie je tu zbytočné

-straty plodov sú nižšie ako pri CVS z dôvodu použitej stratégie

-sú tu  testované fetálne bunky oproti bunkám placentárnym, čo
znamená nižšiu možnosť mozaicizmu

-konzultujeme výsledky komplexného karyotypu, nie len niektoré lókusy
vybraných chromozómov ( v prípade aneutestu)

AMC vs. CVS
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