      Vyšetření nuchální translucence   /NT/
  Převážná většina dětí je zdravá, ale asi jedno ze sta se narodí s  tělesnou či mentální vadou. Jednou z nejčastějších příčin je Downův syndrom, kdy se postižené dítě rodí s 21.chromozómem navíc. 

  Co jsou chromozómy?

Buňky v našem těle obsahují genetickou informaci, která je uložena ve strukturách, zvaných chromozómy. Jsou to stočená vlákna DNA (deoxyribonukleové kyseliny). Každá lidská buňka, s výjimkou vajíčka a spermie, obsahuje, je-li vše v pořádku, 46chromozómů.

 Někdy ale, z různých příčin, vznikne spojením vajíčka a spermie jedinec s jiným počtem těchto chromozómů. Celkem je známo asi sto různých poruch jejich počtu či stavby. 
   Downův syndrom je častější u plodů starších matek, ale může se vyskytnout  v kterémkoli věku matky, viz níže. Toto onemocnění způsobuje postižení intelektu a často bývá spojeno s některými vrozenými vývojovými vadami.

                      věk matky                         riziko Downova syndromu 

                                                            ve 12.týdnu              při porodu
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Screening Downova syndromu

Jedinou cestou, jak vyloučit postižení Downovým syndromem, je provedení  diagnostického testu – amniocentézy /odběr plodové vody/ či CVS /odběr choriových klků/. CVS se provádí mezi „11+0“ a „13+6“ týdnem těhotenství a vyšetření spočívá v odběru malého množství placentární tkáně. Amniocentéza spočívá v odběru malého množství tekutiny, která dítě v děloze obklopuje a je prováděna většinou po 15.týdnu těhotenství. Obě metody poskytují buňky, které mají stejný počet chromozómů jako plod a toto množství se může detailně zjistit. Bohužel, problémem těchto invazivních testů je riziko potratu, které je asi 1%.   Proto rozhodnutí, jestli toto vyšetření podstoupit, nebo ne, by mělo být učiněno na základě stanovení rizika neinvazivním testem- screeningem. V současné době je takovýmto standartně prováděným vyšetřením odběr krve budoucí matce v 16.týdnu s násl. stanovením hladiny tří těhotenských hormonů. Toto vyšetření odhalí 60-65% dětí s Downovým syndromem. Další možností je provedení  tzv. nuchálního skenu.    

  Nuchální sken
Jedná se o ultrazvukové vyšetření provedené mezi 11+0  a 13+6  týdnem těhotenství /v jeho první třetině – trimestru/, při kterém je změřena tloušťka tekutiny podkoží v oblasti záhlaví dítěte /takzvaná nuchální translucence – NT/. Všechny děti zde nějakou tekutinu mají, ale děti s Downovým syndromem jí mají většinou více. 
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  chromozomálně normální plod                                                  plod postižený Downovým syndromem
    Co jiného se při nuchálním skenu zjišťuje?
- základní anatomie plodu, v tomto stadiu těhotenství vyšetřitelná

- upřesní se termín porodu

 /stanovení  pohlaví v tomto týdnu těhotenství je obtížné/

 Krevní testy v I.trimestru

Vyšetření spočívá ve stanovení hladiny dvou těhotenských hormonů – PAPP-A a volné beta podjednotky 

hCG. Při těhotenství, postiženém Downovým syndromem, bývají hladiny hCG zvýšené a PAPP-A  snížené.
Pozn.: v souč.době je možné vyšetřit pouze hCG, a to za poplatek 267,-Kč /odběr krve 28Kč + vlastní vyš.239Kč/.

Kombinovaný screening v I.trimestru 

- stanovením rizika na základě věku budoucí matky zachytíme pouze 30% dětí  s Downovým  syndromem
- změřením nuchální translucence zachytíme kolem 75% dětí s Downovým syndromem

- vyšetřením volné beta podjednotky hCG a PAPP-A zachytíme kolem 60% těchto dětí

- kombinace těchto tří metod  je nejefektivnější, se záchytem kolem 90% dětí s Downovým syndromem

 Nyní je navíc možno zjistit přítomnost či nepřítomnost nosní kůstky plodu /nosní kost chybí u většiny plodů s Downovým syndromem/ a tento fakt zahrnout do údajů pro výpočet rizika. Samotným ultrazvukovým vyšetřením /bez krevních testů/ lze takto dosáhnout záchytu 90% dětí s Downovým syndromem /v případě současně provedených krevních testů záchyt stoupá na cca 95%/. 
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 nosní kost chrom.normálního plodu                                           plod postižený m.Down se zkrácenou nosní kostí
 Podrobné informace v mnoha jazycích, vč.češtiny, lze nalézt na internetových stránkách www.fetalmedicine.com.
 Najdete  zde i seznam akreditovaných ultrasonografistů, kteří podstupují každoroční audit.
 Po provedeném vyšetření obdržíte výsledky - výši rizika pro Vaše dítě. Neřeknou Vám definitivně, jestli je Vaše dítě  postiženo Downovým syndromem, ale pomohou Vám učinit informovanou volbu, zda podstoupit invazivní test, či ne. Toto je čistě osobní rozhodnutí, ale obecně je invazivní vyšetření doporučováno při riziku 1:300 a vyšším.  /Ale i s tímto výsledkem porodí většina žen úplně zdravé dítě/. 

 ultrazvuk ve 20.týdnu těhotenství

je nejlepší metodou, jak zjistit vrozené vývojové vady plodu, včetně rozštěpu neurální trubice.

Při zvýšené nuchální translucenci, zjištěné ve 12.týdnu, je doporučováno detailní UZ vyšetření srdce, jehož vady mohou být příčinou tohoto ztluštění.   
Po Vašem porodu  nás, prosím, informujte /pro zpětnou kontrolu/.
Případné další otázky  s Vámi prodiskutujeme během vyšetření.
 





    
               MUDr Václav Čtvrtečka






MUDr Pavel Antonín                                                                                       ctvrtecka@email.cz

přednosta gyn.-por.oddělení

Nemocnice Havlíčkův Brod, přísp.org.
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