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ZDRAVSTVENI CENTER DRAVLJE:

Izkusena zdravniska ekipa specialistov ginekologije in porodnistva z mednarodno licenco FMF (Fetal Medicine Fundation) za
UZ presejalni pregled v prvem trimesecju nose¢nosti z meritvijo nuhalne svetline in specialist pediater za fetalni UZ.

Vet kot 20-letne izku3nje (nuhalna svetlina ploda se je v Sloveniji zacela meriti leta 1996).

Najvec izmerjenih nuhalnih svetlin v Sloveniji.

Vet kot 10 let izkusenj z NIPT testom (v Sloveniji je bil prvi NIPT test izveden v Zdravstvenem centru Dravlje).

Uporabljamo najsodobnejse UZ aparate (Voluson E8, Voluson E10, GE).

Prijazno medicinsko osebje Sledite nam lahko tudi na Instagramu:

PRESEJALNI IN DIAGNOSTICNI TESTI ZA ODKRIVANJE DOWNOVEGA SINDROMA
(MONGOLIZMA) IN DRUGIH PRIROJENIH NAPAK V PRVEM TRIMESTRU NOSECNOSTI

Informacije za bodoce starse

© dedlae zdravstveni_center_dravlje Casizvedbe  Vrstatesta Invazivnost  Cas do rezultata
+ Dobra dostopnost (blizu ljubljanske obvoznice) in vedno dovolj parkirnih mest
NUHALNA SVETLINA 11.-14.t.n. presejalni neinvaziven takoj
Mag. UrSula Re3 Muravec, dr. med., specialistka ginekologije in porodnistva: »Vsem nose¢nicam priporo¢am DVOJNI HORMONSKITEST 8.-14.t.n. presejalni neinvaziven 3-5dni
kombinirano testiranje: npr. odvzem krvi za dvojni hormonski test v 10. tednu nose¢nosti in ultrazvocni pregled ploda z . . A _ .
nuhalno svetlino, nosno kostjo in zgodnjo morfologijo ploda v 12. tednu nose¢nosti - to je kombinacija, ki je v 95 % CETVERNI HORMONSKITEST 15.-20. t.n. presejalni neinvaziven 7-14dni
zanesljiva za odkrivanje Downovega sindroma. Od leta 2012 je novost v evropskem in slovenskem prostoru test . Ly . . .
prostoceli¢ne plodove DNK (NIPT) za dolocanje najpogostejsih kromosomskih napak ploda. Test je visoko zanesljiv, HORIONSKA BIOPSIJA 11.-14.tn. dlagnOStlcnl Invaziven 3-4tedne
neinvaziven in hiter (izvid v6 - 9 dneh). » . _ _ o AMNIOCENTEZA po 16. t.n. diagnosti¢ni invaziven 3-4tedne
V 10 letih klinicne uporabe NIPT se je test zelo uveljavil, obseg ugotavljanja kromosomskih napak pa je se zelo razsiril.
Tako lahko danes izklju¢ujemo najbolj pogoste trisomije, napake na spolnih kromosomih in kar 84 mikrodelecijskih in NEINVAZIVNI test prostoceli(":ne . . . .
mikroduplikacijskih sindromov. lodove DNK (NIPT) po 10. t.n. presejalni neinvaziven 6-9dni
Pomembno je, da sta bodoca starsa o moznostih ugotavljanja nepravilnosti pri plodu dobro informirana in se na osnovi
le-teh odlocita za presejalne ali/in diagnosti¢ne preiskave.«
DOWNOV SINDROM prisotne nekaj tekocine v zatilju. Ce je te tekotine veliko

Maja Merkun, dr. med., specialistka ginekologije in porodnistva: »Presejalni testi za kromosomske in druge razvojne
nepravilnosti nam omogocajo, da ze v zgodnji nose¢nosti lahko z veliko verjetnostjo odkrijemo morebitno okvaro
ploda. Poleg Ze leta uveljavljenih metod v 1. trimesecju, kot so ultrazvo¢na meritev nuhalne svetline z zgodnjo
morfologijo ploda ter dvojni hormonski test, pomemben napredek na podro¢ju presejanja predstavlja test prostoceli¢ne
plodove DNK (NIPT), ki omogoca vec kot 99-odstotno stopnjo zaznave za najpogostejse trisomije. Test je primeren za
vecino nosecnic, tudi pri ve¢plodni nose¢nosti in umetni oploditvi.V primerjavi zinvazivnimi preiskavami (amniocenteza,
biopsija horionskih resic) test ne predstavlja tveganja za splav, zato je $e posebej primeren za nosecnice, ki so imele
teZzave z zanositvijo oziroma so zanosile po zdravljenju neplodnosti, po spontanih splavih in si Zelijo visoko zanesljivega
testa, ob tem pa ne Zelijo tvegati splava. Pred testom NIPT je priporocljivo opraviti meritev nuhalne svetline z zgodnjo
morfologijo, saj le ta lahko odkrije razvojne nepravilnosti, ki niso nujno del genetskega sindroma in jo tudi zato
priporo¢am vsem nose¢nicam.«

Sava Rant Hafner, dr. med., specialistka ginekologije in porodnistva: »Ultrazvocni pregled z oceno tveganja kromo-
somskih napak priporocam vsem nose¢nicam, predvsem pa je pomemben pri mladih nosecnicah, ki ne pri¢akujejo
nenormalnosti zaradi nizkega osnovnega tveganja in jih morebitni neugoden izvid zelo prizadane. Test NIPT bi priporo-
Cila $e posebno nosec¢nicam, kisoimele naporno pot do uspesne nosecnostiin bisizelele izogniti tveganjem amniocenteze.«

Doc. Samo Vesel, dr. med., specialist pediater, fetalni kardiolog: »Ce je nuhalna svetlina (NS) 3,5 mm ali ve¢, je to
kriterij, da dobi nosec¢nica napotnico za UZ srca pri plodu. Pri teh vrednostih je tveganje za hemodinamsko pomembno
sréno napako 3 % in z vrednostjo NS eksponentno narasca. 3 % tveganje je tudi pri ostalih primarnih indikacijah za UZ
srca pri plodu, zato je bila postavljena meja 3,5 mm. Iz podatkov iz literature pa vemo, da je tveganje, sicer minimalno,
2-krat glede na osnovo, povecano tudi pri NS 2,4 do 3,4 mm. Tem nosecnicam, e Zelijo UZ srca pri plodu, pa preiskavo
lahko ponudimo samoplac¢nisko.«

UZ in ostali pregledi v nosec¢nosti:

presejalni UZ pregled v prvem trimesecju nosecnosti z
meritvijo nuhalne svetline (NS) z zgodnjo morfologijo ploda
dvojni hormonski test (DHT)

etverni hormonski test (CHT)

Narocanje:

Zdravstveni center Dravlje
Cesta na Poljane 24
1210 Ljubljana-Sentvid

Vecina otrok je zdravih, vendar se lahko 1 od 100 otrok rodi z
vecjo dusevno ali telesno okvaro. Pogostnost teh okvar je mo¢no
povezana s starostjo nosecnice.

Najpogostejsa kromosomska okvara otroka je Downov sindrom,
pri katerem ima otrok en dodaten 21. kromosom, zato ime
trisomija 21, tudi mongolizem.

Downov sindrom je povezan z dusevno in telesno zaostalostjo.
Tveganje za rojstvo otroka z Downovim sindromom se povecuje
s starostjo zenske, tak otrok pa se lahko rodi v katerikoli starostni
skupini zensk.

PRESEJALNITESTI

NUHALNA SVETLINA (NS)
z zgodnjo morfologijo ploda (pregled organov)

Ultrazvocni (UZ) presejalni test z meritvijo nuhalne svetline izva-
jamo med 11.in 14. tednom nosecnosti (do 13 tednov in 6 dni).
Pri tem pregledu merimo debelino nabrane tekocine med

kozo in podkoznimi tkivi v podro¢ju zatilja ploda. To meritev
imenujemo nuhalna svetlina. V tej visini nose¢nosti je normalno

(povecana nuhalna svetlina), to predstavlja povecano tveganje
za kromosomske in druge razvojne nepravilnosti ploda.

Pri pregledu ploda z ultrazvokom dolo¢imo Stevilo plodov
(pri dvojc¢kih dolo¢imo ali imajo skupno ali lo¢eno posteljico),
trajanje nosecnosti (glede na velikost ploda) in natan¢no
pregledamo organe pri plodu: glavico, obraz, prsni kos, trebusno
votlino z Zzelodcem, mehurjem in vstopis¢em popkovnice, obe
roki, obe nogi in hrbtenico.

Na osnovi strogih kriterijev izmerimo debelino nuhalne svetline
(od . 2012 lahko merimo nuhalno svetlino tudi z avtomatskim
programom, ki ga omogocajo sodobni UZ aparati).

Z natan¢nim ultrazvo¢nim pregledom ugotovimo vecino vegjih
razvojnih napak pri plodu.

Z ultrazvo¢no meritvijo nuhalne svetline, starostjo nosecnice,
visino nosecnosti in plodovim srénim utripom odkrijemo vec kot
80 % plodov z Downovim sindromom.

Posebej ocenjujemo tudi prisotnost nosne kosti v obraznem
profilu. Pri 60 % plodov z Downovim sindromom je nosna kost
odsotna ali slabo razvita. Odsotno nosno kost opazamo tudi
pri 3 % normalnih nose¢nosti. Ce je nosna kost lepo razvita, to
dodatno zniza tveganje za Downov sindrom.
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morfologija ploda

rast ploda in meritev pretokov
3D/4D UZ

UZ meritev materni¢nega vratu
test prostoceli¢ne plodove DNK iz periferne krvi nosec¢nice (NIPT, od oktobra 2012)

bris noznice na bakterijo Streptococcus agalactiae (GBS) med 35. in 37. tednom nose¢nosti

Naj vas vas plod spremlja povsod!
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Nosna kost

Nuhalna svetlina in intrakranialna svetlina

Plod v 12. tednu nose¢nosti




Globinski 3D prikaz
ploda

Precni presek, prsni kos in srce - doppler il

Kadar ugotovimo nepravilnosti pri plodu, opravimo $e dodatne
preglede, ocenjujemo obrazni kot, pretoke skozi plodove Zile in
srce.

Ce je izratunano tveganje za kromosomsko napako pove¢ano
(1:300 ali vecje), svetujemo nadaljnjo diagnostiko (horionsko
biopsijo ali amniocentezo), pri zmerno povecanem tveganju
lahko tudi neinvazivni test prostoceli¢ne plodove DNK. Povecano
tveganje ugotavljamo pri 3-5 % nosecnic.

DVOJNI HORMONSKITEST (DHT)

Pri oceni tveganja za rojstvo otroka s kromosomsko napako
lahko nuhalni svetlini dodamo 3Se dvojni hormonski test. Dvojni
- hormonski test je krvna preiskava,
ki se lahko opravi od 8. do 14. tedna
nosec¢nosti. Najprimernejsi cas za
DHT je 9. do 10. teden nosecnosti.

V periferni krvi nose¢nice dolo¢amo
vrednosti dveh hormonov: proste-
ga beta hCG-ja in PAPP-A.

Pri nosec¢nosti z Downovim sin-
dromom je vrednost prostega beta
hCG-ja obicajno visja, PAPP-A pa
nizja. Dolocitev teh dveh hormonov
doprinese dodatnih 10 - 15 % ver-
jetnosti odkritja Downovega
sindroma.

9-tedenska nose¢nost —
najprimernejsi ¢as za DHT

Avtomatska meritev nuhalne svetline
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Plodovi sréni utripi

Ce pri diagnostiki Downovega sindroma upostevamo starost
nosecnice, nuhalno svetlino, nosno kost in dvojni hormonski
test, odkrijemo vec kot 90 % plodov z Downovim sindromom.

Nenormalne vrednosti PAPP-A hormona lahko napovedujejo
tudi zaplete v nosecnosti kot sta preeklampisija in zastoj rasti ploda.

Odvzem krvi za dvojni homonski test izvajamo v Zdravstvenem
centru Dravlje med 8.-14. tednom nose¢nosti.

CETVERNI HORMONSKI TEST (CHT)

Izvaja se med 15. in 20. tednom nosecnosti (najraje med 16. in
18.tednom), predvsem pri nosec¢nicah, ki zamudijo presejalni UZ
pregled z meritvijo NS.

Z UZ izmerimo premer glavice ploda, ki mora biti med 32 in 44
mm in odvzamemo vzorec krvi nosecnice za dolocitev Stirih
oznacevalcev: hCG, inhibin A, estriol in AFP.

Upostevajoc starost nosecnice racunalniski program iz podat-
kov izracuna tveganje za kromosomske napake. Meja za
povecano tveganje je 1:190. Pri povec¢anem tveganju se svetuje
diagnosti¢ni test. Povisana vrednost AFP pomeni tudi visje
tveganje za razvojne napake nevralne cevi ploda.

Test ni primeren za ve¢plodne nosecnosti in sladkorne bolnice.

Presejalne teste priporo¢amo vsem nosecnicam,
ker so neinvazivni in ne skodijo plodu in/ali nosec¢nici.

DIAGNOSTICNITESTI

Ali ima otrok res Downov sindrom ali katero drugo Stevil¢no
ali strukturno kromosomsko napako, potrdimo ali ovrzemo, ce
naredimo enega od diagnosti¢nih testov: biopsijo horionskih
resic (horionska biopsija) ali amniocentezo.

HORIONSKA BIOPSIJA

Se izvaja med 11.-14. tednom nose¢nosti in pomeni odvzem
delcka posteljice ploda, ki ima obicajno enak kromosomski zapis
kot plod. Po biopsiji horionskih resic v priblizno 1 % izvid ni
dokoncen. V teh primerih dodatno opravimo $e amniocentezo.

Izvedba horionske biopsije

AMNIOCENTEZA

Se izvaja kadarkoli po 16. tednu nosec¢nosti in pomeni odvzem
majhnega volumna plodovnice, v kateri se nahajajo odlus¢ene
celice ploda. Preiskava se izvaja preko trebusne stene pod
kontrolo ultrazvoka. Poda nam kromosomski zapis ploda.

Obe preiskavi sta invazivni in lahko v priblizno 0,5-1 % povzrocita
splav. Prednost biopsije horionskih resic je, da je izvid znan prej,
slabost pa nekoliko manjsa zanesljivost.

Obe preiskavi sta na voljo nosec¢nicam na stroske zavarovalnice,
Ce je nosecnica na dan termina poroda stara 37 let in vec ali pa ce
je z enim od presejalnih testov ugotovljeno povecano tveganje
za kromosomsko napako ploda (tveganje 1:300 ali vecje).

NEINVAZIVNITEST PROSTOCELICNE PLODOVE DNK (NIPT)
iz periferne krvi nosecnice (cff DNA - cell free fetal DNA /
pp DNA - plodova prostocelicna DNA) se lahko izvaja od 10. tedna
nosecnosti dalje.

Test je zanesljiv in za plod in noseé¢nico neskodljiv. Prinasa nove
moznosti vsem nose¢nicam, Se posebej starejsim in tistim, ki
zanosijo po zdravljenju neplodnosti in se e posebno bojijo
tveganja za splav, ki gaimata horionska biopsija in amniocenteza.
Zanesljivost odkrivanja Downovega sindroma je ve¢ kot 99%.

Ce je test pozitiven pomeni, da obstaja zelo visoko tveganje za
kromosomsko napako ploda, pred prekinitvijo nose¢nosti pa
je potrebna Se potrditev z diagnosti¢nim testom. Kljub visoki
zanesljivosti je to Se vedno presejalni test.

Vzorce krvi analizira genetski laboratorij BGI (Beijing Genomic
Institute) v Hong Kongu, ki je eden najvecjih genetskih laborato-
rijev na svetu. Statisticne analize so opravili na vzorcu 147.000
nosecnic. Rezultat je znan v 7-ih do 10-ih
dneh. Test je samoplacniski.

Kromosomske preiskave opravljamo tudi
na Zeljo nosecnice.

Trisomija 21 (Downov sindrom)
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Obraz ploda - 3D slika
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Obraz ploda - 3D slika

Syringe

Nosecnost 6 tednov - fotorealisti¢ni prikaz

NOSECNOSTI PO POSTOPKIH OBMP

(oploditev z biomedicinsko pomocjo)

Vse nosec¢nice, ki so zanosile s
postopki OBMP, lahko opravijo
presejalne teste za odkrivanje kro-
mosomskih napak, tako nuhalno
svetlino kot dvojni hormonski test.

Nosecnosti, ki so bile spocete s
pomocjo oploditve z biomedicinsko
pomocjo, so posebne. Te nosecnice
so bolj zaskrbljene za svojo nosec-
nost, saj je do zanositve najveckrat
minilo vec let. Pogosto se kljub visji
starosti tezje odlocajo za invazivne
posege, zato so neinvazivni testi
zelo dobrodosli.

Dvojcki - 3D slika

Ta skupina nosecnic je zelo heterogena. Do zanositve je
lahko prislo v spontanem ali stimuliranem ciklusu z razli¢nimi
metodami oploditve jaj¢nih celic. Prenos zarodka je lahko
izveden v svezem ciklusu ali v naslednjem nestimuliranem
ciklusu z zamrznjenimi zarodki. Nose¢nost je lahko enoplodna
ali mnogoplodna. Nosec¢nost je lahko spoceta z jaj¢no celico
darovalke ali z daroval¢evim semenom.

Zaradi velike heterogenosti teh postopkov je DHT manj zanesljiv
Vv primerjavi s spontano zanositvijo, a se ga vseeno priporoca.

The Fetal Medicine Foundation
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Kromosomski zapis Trisomije 21



