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SOUHRN

Tématem teoreticko—vyzkumné prace je informovanost t€hotnych zen o screeningu
vrozenych vyvojovych vad v téhotenstvi.

Teoreticka ¢ast je zaméfena na nejcastéjsi vrozené vyvojové vady, teratologii a
screening vrozenych vyvojovych vad.

Vyzkumna Cast je zaméiena na zjisténi miry informovanosti t€hotnych zen o
screeningu vrozenych vyvojovych vad a interpretaci vysledkti dotaznikového Setfent.
Dotazniky byly rozdany téhotnym Zendm v prenatalnich poradnach a na oddéleni rizikové

téhotnych.

KLiCOVA SLOVA
teratologie, vrozené vyvojové vady, prenatalni screening vrozenych vad, prvotrimestralni

screening, TRIPLE test

TITLE

Pregnancy women’s awareness of screening congenital malformations in pregnancy

SUMMARY

Pregnant women'’s awareness of congenital malformations screening during pregnancy
is the topic of this work which is both theoretical and investigative.

The theoretical part is focused on the most common congenital malformations,
teratology and screening of malformations.

The investigative part describes the rate of pregnant women’s awareness of congenital
malformations screening. The question-forms findings are discussed in this part too. The
question-forms were given to pregnant women in antenatal clinic and to women at the unit of

risk pregnancy.

KEYWORD
teratology, congenital defects, prenatal screening for birth defects, first trimester screening,
TRIPLE test
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1 Uvod

Vrozené vyvojové vady byly zkouméany uz od pravékych dob. V lidské historii se
objevuji dikazy o zkoumani pfi¢in vrozenych vad a pokusech o jejich diagnostiku jesté
Vv téhotenstvi. V dnesni dob¢ existuji techniky invazivni i neinvazivni, kterymi jsme schopni
odhalit vét§inu vrozenych vyvojovych vad jiz v raném stadiu téhotenstvi. Ceska republika
patii mezi staty s nejniz8i novorozeneckou mortalitou a morbiditou.

Price je zaméfena na informovanost téhotnych Zen o screeningu vrozenych
vyvojovych vad a teratologii. Teoreticka ¢ast obsahuje shrnuti problému =z hlediska
soucasnych védeckych poznatkl. Praktickou ¢ast tvoti vysledky z dotaznikového Setieni o
informovanosti téhotnych zen o vrozenych vyvojovych vadéch, o jejich prevenci a o zptisobu

informovani o uvedenych tématech.



2 Cile prace
Na pocatku bakalafské prace jsem si stanovila tyto cile:
1. Zjistit, zda t€hotné zeny dostavaji dostate¢né informace o screeningovych
vysetienich vrozenych vyvojovych vad.
2. Zjistit, jak kvalitni informace jsou jim poskytovany.
3. Zjistit, zda t€hotné dostavaji vice informaci od svych oSetiujicich 1ékai, nebo od

porodnich asistentek.



3 Teoreticka cast

3.1 Vrozené vady v pribéhu véki

Clovéka uz od praddvna vice zajimalo narozeni ditéte abnormalniho vzhledu.
Zaznamenaval je jesté pred vynalezenim pisma pro dalsi generace. Vznikly takto rady sosek a
kreseb. Nejstars$i z téchto dukaz se datuje do roku 6500 pf. n. 1. Je to dvouhlava soska
(pravdépodobné zobrazeni dvojéat dycefalického typu). Ze starovékého Egypta se dochovala
spousta sosek, které zobrazuji trpasliky, aneb vrozenou vyvojovou vadu popsanou o 3 000 let
pozdéji jako achondroplazii. Stejné jako se piedavaly soSky a malby, tak se predavaly i
casto menily v baje a povésti a prispély k vzniku riiznych bajnych stvofeni jako napiiklad
kyklopi, bytosti dvouhlavych a mnohorukych nebo s kiidly a urcité téz ke vzniku pozdé¢jsich
heraldickych znameni. Nejspi§ stejnym zplisobem vznikl i fimsky bih Janus, bih se dvéma
tvafemi. Je zajimavé, Ze nékteré detailni a objektivni popisky malformaci a z nich vzniklé
myty, si nasledné generace uchovaly n¢kolik nasledujicich stoleti. (Peterka a Novotna, 2010)

Kolem roku 4000 pt. n 1. zafali Babylonané poprvé detailné popisovat a
zaznamenavat na hlinéné tabulky vrozené vady rlznych casti téla a nejriiznéji spojena
dvojcata. Tyto patologické porody vyuzivali tehdejsi knéZi k nejrizn&jsim véstbam. V tomto
obdobi prevladal ndzor, Ze narozeni takového ditéte je zI¢ znameni. (Peterka a Novotnd, 2010)

Od praveéku se také lidé zajimali o ptfi¢iny vzniku vrozenych vad. Vzniklo mnoho
povér a mytl, které jsou vysledkem pochopeni faktu, ze spravny vyvoj ditéte je pfimo spjat
S dusevnim stavem matky v téhotenstvi. AZ do novovéku lidé véfili, Ze pokud téhotnou Zenu
vydési zajic, miiZe se ji narodit dité s rozstépovou vadou, pokud se setkd s opici, mize porodit
dit¢ s mikrocefalii, uvidi-li muZe s amputovanymi koncetinami, porodi dit¢ s redukénimi
deformitami koncetin. (Peterka a Novotna, 2010)

V pribéhu veéku ruzni lidé zkoumali vrozené vady. Do konce stfedovéku vsak mélo
nezastupitelné misto pozorovani Aristotela, ktery mél detailni znalosti anatomie a
patologickych odchylek. Piesto az do novoveku trval Gpadek anatomickych znalosti, teprve
v roce 1651 posunul vyvoj William Harvey objevenim krevniho ob&hu. Také vytvofil teorii,
7e vrozena vada je zpusobena abnormalnim pokra¢ovanim embryogeneze. Tato teorie vedla
Kk racionalnimu analyzovani vyvojovych vad. (Peterka a Novotna, 2010)

V 19. stoleti se zacalo s pokusy nejrizné€jSich chemickych latek a jejich ucinku na
zarodky ptaka a plazl. Zjistilo se, Ze nékteré latky mohou mit na tyto zarodky toxicky vliv,

ale pretrvaval nazor, ze sav¢i zarodek bude vucéi témto latkdm imunni diky ochrané



matefského organismu. Po objeveni zakonl genetiky si védci vysvétlovali malformovany
plod pomoci genetickych faktorii. Terminy ,,vrozeny*“ a ,,dédi¢ny“ byly pouzivany jako

synonyma. (Peterka a Novotna, 2010)

3.2 Vrozené vyvojové vady

Vrozené anomadlie, vrozené vady a vrozené malformace jsou pojmy, které se uZzivaji
v souvislosti s vrozenymi vadami pfitomnymi pii narozeni ditéte. ,,Vrozené vady jsou vedouci
pricinou detské umrtnosti a mohou byt strukturdlni, funkcni, behaviordlni nebo dédicné.
(PERSAUD, Moore. Zrozeni c¢loveka: Embryologie s klinickym zamérenim. 1. eské vydani.
Praha : ISV nakladatelstvi, 2002. ISBN 80-85866-94-3) Vrozené vady nelze nijak utfidit,
pouze je lze délit podle obdobi, kdy vznikly. V dnesni dobé¢ je uznavan prakticky klasifikaéni
systém vrozenych vad, ktery se zaméfuje vyhradné na obdobi vzniku vrozené vady a jeji
nejpravdépodobné;jsi etiologii a patogenezi. (Persaud, 2002)
Soucasné definice tikaji toto: (dle Persaud Moore — Zrozeni zivota)

Vrozena vada — je strukturdlni abnormalita jakéhokoli typu, avSak ne vSechny vyvojové
variety lze za vrozené vady oznalit. Existuji ¢tyfi klinicky vyznamné typy vrozenych vad:
malformace, disrupce, deformace a dysplazie: (Persaud, 2002)

- Malformace je morfologicky defekt organu, ¢asti organu nebo urcité Casti téla, ktery je
vysledkem vyvoje, je abnormalni od samého pocatku, napt. z divodu chromozomové aberace
gamety, kterd se podili na oplozeni. VétSina malformaci je povazovana za nasledek defektu
morfogenetického nebo vyvojového pole, které odpovida pifi embryonalni interakci jako
koordinovand jednotka a v disledku jejiho naruseni vznikaji slozit¢é nebo mnohotné
malformace. (Persaud, 2002)

- Disrupce je morfologicky defekt organu, ¢asti organu nebo urcité ¢asti téla, jehoz
pficinou je preruSeni nebo zasah do priibéhu piivodné normalniho vyvojového procesu. Podle
této definice jsou morfologické zmény nésledujici po expozici teratogenim — faktoriim, jako
jsou léc¢iva ¢i viry — povazovany za disrupce. Disrupce nemtize byt dédi¢nd, avSak dédi¢né
faktory mohou ptredurcovat a ovliviiovat vznik a vyvoj disrupce. (Persaud, 2002)

- Deformace je abnormalni tvar nebo poloha ¢asti téla, ktera vznika nasledkem ptisobeni
mechanickych faktorti. Jako piiklad miZze slouzit intrauterinni komprese na podkladé
oligohydramnios — nedostate¢né mnozstvi plodové vody, jez zplsobuje pes equinovarus.
Nekteré vady centralniho nervového systému, jako meningomyelokéla — tézka forma spina

bifida, vyvolavaji funkéni postizeni, jehoz nasledkem je téz deformace fetu. (Persaud, 2002)



- Dysplazie je abnormalni uspoiadani bun€k ve tkani a jeho morfologické dusledky.
Dysplazie je proces a nasledky dishistogeneze (chybné formace tkani). VSechny vady
vychézejici z histogeneze jsou proto klasifikovany jako dysplazie, jako napi. vrozena
ektodermalni dysplazie. Pfi¢iny dysplazie jsou nespecifické a abnormalita obvykle postihuje
nékolik organt, jejichz vyvojovy mechanismus je na celularni urovni podobny. (Persaud,
2002)

3.3 Teratologie

Teratologie se zabyva vyvojovymi poruchami. Az do poloviny 19. stoleti se
piedpokladalo, ze lidska embrya jsou dokonale chranéna pied ptisobenim cizorodych latek a
zevniho prostfedi obéma plodovymi obaly, biisni a dé&lozni sténou matky. Prvy dobie
podlozeny dikaz o piisobeni urcitého druhu viru v urcitou vyvojovou fazi oci, usi a nosu
plodu podal Gregg. Dokazal, ze virus zardének mize zpusobit té¢zké vyvojové anomalie,
napiiklad vady srdce a Sedé zakaly. Pozdé¢ji Lenz a McBride upozornili na vztah mezi
pouzivanymi 1é¢ivy a vyvojem plodu. Pozorovali té¢zké anomalie koncetin a dal$i vrozené
vyvojové vady u déti Zen, které v t€hotenstvi uzivaly 1€k zvany Thalidomid. (Persaud, 2002)

Priciny vrozenych vad miZeme rozdélit na genetické faktory a faktory prostredi.
Multifaktorialni dédi¢nosti miizeme nazvat spolecné plsobeni genetickych a vnéjSich faktort.
pii¢inu. Persaud Moore ve své knize Zrozeni ¢lovéka déli vrozené vady na mnohocetné,
izolované, klinicky podstatné ¢i nepodstatné. U 14 % novorozenych déti miZeme najit
izolovanou anomalii, kupfikladu vadu zevniho ucha. Ni¢im sice dit¢ neohrozuje, ale mize
informovat Iékafe o mozZnosti vyskytu jinych, tézSich vrozenych anomalii. U devadesati
procent déti, u kterych se objevily tfi a vice lehkych anomalii, se soucasn¢é objevila jedna
nebo dvé vady tézké. Ze tii procent narozenych déti, které maji klinicky vyznamné vady, je
necelé jedno procento nositelem mnohocetné vyvojové vady a vétSina jesté v détstvi umira.
Casné zarodky jsou mnohem &ast&ji postizené t&zkymi vrozenymi anomaliemi, mnoho z nich

je potraceno béhem 1. trimestru téhotenstvi. (Persaud, 2002)

3.3.1 Latky s teratogennim ucinkem

Teratogenni Uc¢inek nékterych 1éCiv je pfimo zavisly na staddiu vyvoje plodu.
Thalidomid, prokazany teratogen, je pfic¢inou téZkych vrozenych anomalii koncetin. Jiné
teratogeny, uzivané ve vétSich davkach, mohou zpisobit mentélni a ristové retardace nebo

abnormality organt. Je prokazano, Ze 1é¢ivé piipravky a chemické latky zptsobuji pouze 2 %



vrozenych vyvojovych vad. Jen velmi malo 1éCiv lze prokazateln¢ oznacit jako lidsky
teratogen. Neustale se totiz nachazeji novi Cinitelé, u kterych neni s jistotou prokazana
teratogenita. Nékteré latky, jako naptiklad marihuana, nezplisobuji zadné vrozené anomalie,
ale jejich uzivani v t€hotenstvi mize vést k mensi porodni hmotnosti plodu. Pro bezpeci
zarodku by se téhotnd Zena méla vyvarovat nadmérnému uzivani 1€kid, a to predevSim
V prvnim trimestru. (Persaud, 2002)

Teratogenni ucinek 1éku podaného v t€hotenstvi zavisi na nékolika faktorech. Stafi
téhotenstvi v dobé podani, zpiisob podéani, davka a vlastnost samotného 1¢ku. Do 3. tydne po
koncepci plati tzv. ,,zdkon vSe nebo nic“, bud’ poskozena blastocysta odumie a potrati se,
nebo poskozenou ¢ast bunék nahradi zdrava. V obdobi 3. — 9. tydne po oplozeni je blastocysta
malformace. Po 9. tydnu od koncepce jiz neni zarodek tolik citlivy k teratogenum a mohou
vznikat pouze leh¢i malformace nebo funkéni defekty. Soucasna 1éciva jsou kategorizovana
podle ur€itych schémat, nejznaméjsi je kategorizace americké 1ékové agentury FDA (Food
and Drug Administration). Dle této kategorizace jsou léky rozdéleny do péti skupin podle

jejich teratogenniho ucinku. (Kacitova, Grundmann, 2007)

Tab. 1. Kategorizace 1é¢iv dle FDA

Kategorie 1é¢iv Rizika 1éciv

o 24

A (nejbezpecnéjsi) | Kvalitni humanni studie 1é¢iv v t¢hotenstvi neprokazaly jakékoli riziko
pro téhotnou, embryo a plod. Lécivo je zcela bezpecné béhem celého
t€hotenstvi.

B U téchto 1é¢iv nebylo prakticky prokazano riziko pro lidi. Plati zde:
1. Velmi dobfe provedené studie neprokézaly u lidskych embryi a plodi
vyskyt abnormalit.
2. Narozdil od kategorie A sem vsak jiz spadaji léCiva:
a. u kterych byly bud’ pozorovany nezadouci nalezy u zvitecich
embryi,
b. nebo v piipadé absence kvalitnich humannich studii nebyla u
zvitecich studii pozorovéna rizika ohroZeni plodu.
Praktickda moznost postizeni plodu v praxi je vyloucena, ptesto
teoretické riziko ovlivnéni plodu ziistava.

C U téchto 1éciv podavanych béhem téhotenstvi riziko zasazeni lidského
plodu nelze vyloucit. Plati zde:
1. Neexistuje dostatek kvalitnich obsahlych humannich studii
2. Soucasné¢ studie na zvitatech u této kategorie 1&¢iv:
a. bud prokazaly poskozeni a zasaZeni plodu zvitat,
b. nebo neexistuji kvalitni studie na zvitatech.
Je zde jiz moznost poSkozeni plodu, ale potencialni 1écebny piinos by
m¢él prevazit potencidlni rizika pro plod.




D Existuje zcela pozitivni diikaz rizika pro plod. Studie u lidi, data ze
Setfeni nebo postmarketingova data jasn¢ prokdzaly rizika. Nicméné

v n¢kterych ptipadech miize ptinos z uziti 1é¢iva prevazit potencidlni
riziko pro plod. Naptiklad pouziti 1é¢iva v Zivot ohrozujicich pfipadech,

4

nejsou v dané situaci dostate¢né ucinna.

X Léciva piisné kontraindikovana v t€hotenstvi. Studie u lidi, data ze
(kontraindikované) | Setfeni nebo postmarketingova hlaseni piinesly jasné ditkkazy vrozenych
abnormalit u plodi a dalSich rizik, které zcela ptevazuji nad jakymkoliv
moznym terapeutickym pfinosem pro pacientku.

Vétsina 1ékt, které jsou v téhotenstvi zenam ptedepisovany a podavany, patii do
skupiny B nebo C, ovSem hlavnim problémem ziistava nedostatecné mnozstvi informaci o
mozném negativnim vlivu na plod. Proto je velmi dualezité sledovat a zaznamenavat vyskyt
vrozenych vad v souvislosti s podavanymi Iéky v téhotenstvi. (Kacifova, Grundmann, 2007)

Velmi zavaznou zavislosti, zejména béhem téhotenstvi, je 1 alkoholismus. Pozivani
alkoholu ma negativni u¢inky pro vyvoj plodu a v raném t¢hotenstvi je pro zarodek smrtelny.
Pti pravidelné konzumaci i mensich davek alkoholu je velka pravdépodobnost, Ze u ditéte po
porodu najdeme soubor piiznakii nazvanych fetalni alkoholovy syndrom. Cech a kol. ve své
knize Porodnictvi uvadi soubor ptiznakd tohoto syndromu jako charakteristicky vzhled
(mikrocefalie, mikrooftalmie, kratka ocni S$térbina, epikantus, plochy, Siroky nos,
nedostate¢né vyvinutd ryha horniho rtu), postizeni centralniho nervového systému (mentélni
retardace, hyperaktivita, neurologické odchylky), intrauterinni retardace ristu symetrického
typu (sniZena pohyblivost v kloubech koncetin, zvySend frekvence vrozenych malformaci
srdeCnich, urogenitdlnich a centrdlniho nervového systému). ProtoZze neni moZzné urcit
hrani¢ni davku alkoholu, kterou by matka mohla vypit bez ohrozeni plodu, doporucuje se
alkohol vynechat naprosto. (Persaud, 2002; Cech a kol., 2006)
rubeola neboli zardénky. Diky ockovani je dnes pies 80 % zen viici tomuto viru imunni. Dalsi
velmi nebezpeény vir je cytomegalovirus, ktery se u matky projevuje asymptomaticky, ale pro
plod je velmi nebezpe¢ny. Zpusobuje totiz vaznou mentalni retardaci. (Sadler, 2011)

Mezi dalsi viry, které mohou mit teratogenni ucinek, patii vir spalnicek, pfiusnic,
hepatitidy, echinovir a chiipka. VSechna tato onemocnéni zpisobuji zvyseni télesné teploty,
tento stav je teratogenni. Zpusobuje anencefalii, spinu bifidu, mentalni retardace, rozstépy

patra a rti, anomalie koncetin a srde¢ni vady. (Sadler, 2011)




Nejen viry, ale i néktefi prvoci mohou mit neblahy vliv na vyvoj plodu. Infikace
prvokem Toxoplasmagondii dochazi pti kontaktu s domacim zvifetem, nejcastéji s kockami a
jejich vykaly, anebo konzumaci nedostateéné tepelné upraveného infikovaného masa. (Sadler,
2011)

Néktera onemocnéni matky mohou zptsobit nenapravitelné poskozeni plodu. Gestacni
diabetes mellitus ohrozuje plod zejména poruchou glykémie. Déti diabetickych matek mayji
vetsi riziko malformaci, vysSi neonatalni imrtnost a rodi se s vétSi porodni hmotnosti.
VSechna tato rizika pro plod jsou zavisla na délce a kompenzaci diabetu. Matky
s fenylketonurii musi béhem tc¢hotenstvi striktné dodrzovat dietu chudou na fenylalanin.
Fenylketonurii zptisobuje nedostatek enzymu fenylalaninu hydroxylazy, matky maji v Krvi
zvySenou sérovou koncentraci fenylalaninu. Pokud matka nebude dbat na spravné stravovani,

je plod ohroZen mentalni retardaci, mikrocefalii a srdeénimi vadami. (Sadler, 2011)

3.4 Klinicky obraz chromosomalné podminénych vrozenych vyvojovych

vad

Chromosomalné podminéné poruchy se déli na dvé skupiny. Prvéa skupina zahrnuje
poruchy zptisobené abnormalnim pocétem chromosomt a druha obsahuje chromozomalni
aberace. (Pritchard a Korf, 2007)

Poruchy zplsobené abnormalnim poctem chromosomil jsou napi. euploidie, kdy
celkovy pocet chromosomti v jedné buiice je celym nasobkem haploidniho poc¢tu tedy N = 23.
Dale aneuploidie, kdy pocet chromosom je jiny nez cely jeho nasobek. Vyrazem diploidie se
oznacuje normalni stav, to znamena, ze lidskéa buiika obsahuje 2N = 46 chromosom. Zapis
karyotypu Zen je 46,XX, u muzu je to 46,XY. Trizomie chromosomu znamena ptitomnost
jeho tif kopii a oznacuje se jako 2N + 1. Oznacenim 2N — 1 myslime ztratu jednoho
chromozomu neboli monosomii. (Pritchard a Korf, 2007)

Wtrukturni aberace zahrnuji translokace, delece, kruhové chromosomy, duplikace,
inverze, izochromozomy a centrické fragmenty. “(PRITCHARD, Dorian J. a Bruce R.
KORF. Zaklady [ékarské genetiky.) Mnohé vznikaji vyménou homologickych repetitivnich
sekvenci mezi dvéma stejnymi ¢i odliSnymi chromosomy, nebo dojde-li Vv blizkosti
k chromozomalnimu zlomu a repara¢ni mechanismy propoji dva $patné konce. (Pritchard a
Korf, 2007)

Translokaci oznacujeme stav, kdy dojde k vyméné chromosomového materidlu mezi

dvéma chromosomy. Centrickou fazi neboli Robertsonskou translokaci nazyvame ptipady,



kdy dochazi ke zlomu v blizkosti centromer, a to nejcastéji na dlouhych raménkéch
chromosomi 13, 14, 15, 21 a 22. I kdyz dochazi ke ztrat¢ genti pro rRNA, pfenaSe¢ neni touto
ztratou nikterak postizen, protoze na akrocentrech ziistava spousta neposkozenych kopii. Toto
nazyvame balancovanou translokaci. (Pritchard a Korf, 2007), (Mitchel a Sharma, 2009)

Ptikladem takové Robertsonské translokace je Downliv syndrom. Jde o translokaci
mezi dlouhymi raménky chromosomu 21 a nejcastéji chromosomem 14. (Pritchard a Korf,
2007)

Aneuploidie jsou zpiisobeny poruchou konjugace chromosomu zpravidla pfi prvnim
meiotickém déleni, anebo pii druhém meiotickém déleni nondisjunkei nebo predcasnou
nondisjunkci ¢i ztratou chromosomu Vv anafazi. Mezi nejznaméjsi aneuploidie patii morbus
Down, Edwardstiv syndrom, Patautiv syndrom, Klienefelteriv syndrom a Turneriv syndrom.
Kazdy z téchto syndromi mé jiny klinicky obraz a napft. jeho nositelé i riznou délku pieziti.

(Pritchard a Korf, 2007)

3.4.1 Downuyv syndrom

Downtiv syndrom v 96 % ptipadi zplsobuje trizomie chromosomu 21. Znaci se jako
47,XX,+21 nebo 47,XY,+21. Zbyla 4 % zpisobuje translokace chromosomu 21 nejcastéji
chromosomem 14. Downtliv syndrom ma incidenci jeden novorozenec postizeny Downovou
chorobou na 700 zdravé narozenych novorozenci. (Pritchard a Korf, 2007)

Pritchard a Korf ve své publikaci Zaklady lékaiské genetiky uvadéji klinicky obraz
Downova syndromu takto:

Pro morbus Down je typicky epikantus neboli kozni fasa vychazejici z horniho vicka a
zakryvajici vnitini koutek oka. Mezi dalsi typické znaky patii zploStély a Siroky oblicej a
rozsédhla mezera mezi 1. a 2. prstem horni koncetiny. Déle koZni spojeni 2. a 3. prstu dolni
koncetiny, celkova hypotonie, ploché zahlavi a mald postava. U takto postizenych jedinct
muzeme najit Brushfieldovy skvrny na duhovce a typickd je také tzv. opici ryha, coz je
vyraznd transverzalni ryha na dlani. Ve vice jak polovin€ piipadi miizeme pozorovat i
poruchy sluchu, vétsi nachylnost k infekénim onemocnénim, zvySeny vyskyt leukemii,
vrozené vady srdce a epilepsii. Hodnota IQ vétSinou neptesahuje 75. U pacientl se jiz ve
sttednim véku muize projevovat Alzheimerova demence, ateromatické degenerativni zmény
kardiovaskularniho systému, Hirschsprungova nemoc a hypotyredza. Lidé s Downovym

syndromem se zpravidla nedozivaji vice nez 50 let véku. (Pritchard a Korf, 2007)
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3.4.2 Edwardsuv syndrom

Edwardsiv syndrom je zpiisoben trizomii 18 chromosomu a oznacuje se jako
47,XX,+18 nebo 47,XY,+18. Vyskytuje se v jednom piipadé na 3 000 zdravé narozenych
déti. Typické projevy jsou flekéni deformity prstd, kdy ukazovacek a paty prst prekryvaji
ostatni prsty, dale na ruce opici ryha a na chodidlech pozorujeme vyrazné vystupujici paty, na
hlavé nizko nasedajici usni boltce, velmi malou dolni Celist (tzv. mikrognacie) a vyrazné
prominujici zahlavi. Lidé s Edwardsovym syndromem jsou malého vzrastu a trpi poruchami
ledvin a srdce. Tito pacienti umiraji zahy po narozeni, a to do 2. mésice zivota, jen malé

procento téchto pacientt se dozije jednoho roku. (Pritchard a Korf, 2007)

3.4.3 Patauuv syndrom

Patautiv syndrom se vyskytuje u jednoho novorozence na 5 000 zdravé narozenych.
Jde o trizomii 13 chromosomu. Typickymi znaky pro toto onemocnéni jsou mikrocefalie,
holoprozencefalie (jde o vyvojovou vadu, kdy nedochazi k rozdéleni vyvijejiciho se mozku na
dvé samostatné hemisféry), nedostatecné vyvinuté nebo uplné chybéjici oci, popt. kyklopie
nebo hypotelorismus (o¢i se nachazeji velmi blizko u sebe), kryptorchismus (vada, kdy
pacientovi nesestoupi varlata), typické jsou srde¢ni vady, opi¢i ryha, mohou se vyskytovat i

rozStépy rtu a patra. (Pritchard a Korf, 2007)

3.4.4 Klinefelteruv syndrom

Incidence Klinefelterova syndromu se pohybuje okolo jednoho novorozence na 500
zdravé narozenych. Tento syndrom se nachazi pouze u jedincti muzského pohlavi. Karyotyp
tohoto syndromu je 47,XXY nebo 48,XXXY, 49,XXXXY atd. (Pritchard a Korf, 2007)

Pritchard a Korf ve své publikaci Zaklady 1ékaiské genetiky uvadéji klinicky obraz
Klinefelterova syndromu takto:

Fenotyp je v zasadé muzsky, avSak s gynekomastii (zvétSenim prsnich zlaz) a
s ochlupenim Zenského typu na téle s vyjimkou tvafi (zde je zachovan muzsky typ ochlupeni),
varlata jsou mald, pacienti jsou zpravidla infertilni. Postava je vysokd, nohy a piedlokti jsou
prodlouzené. U pacientd se mohou vyskytnout poruchy uceni, skolidéza (zakiiveni patete),
plicni emfyzém (téZ rozedma, trvale zvySeny obsah plynt v plicich zptsobujici poskozené
jejich tkani), osteopordza (profidnuti kostni hmoty, popt. zhrouceni patete) a kiecové zily. U

8 % postizenych se rozviji diabetes mellitus. (Pritchard a Korf, 2007)

11



3.4.5 Turneriv syndrom

Turneriv syndrom nachazime u jednoho novorozence na 5 000 zdravé narozenych.
Ovsem v 95 % pripadu se takto postizeny plod spontanné potraci v priabehu t€hotenstvi. Tento
syndrom nachdzime pouze u novorozenci zenského pohlavi. Jejich karyotyp je v 50 %
piipadt 45, X, v ostatnich piipadech se jedna o mozaiky nebo strukturni aberace chromosomu
X. (Pritchard a Korf, 2007)

Pritchard a Korf ve své publikaci Zaklady Iékaiské genetiky uvadéji klinicky obraz
Turnerova syndromu takto:

Fenotyp je v zasadé Zensky, u pacientek vSak dochazi k poruse pohlavniho vyvoje. U
novorozencu se ¢asto vyskytuje lymfedém (nadbytek tekutiny v tkanich) na rukou a nohou. U
pacientek vytvaii nadbytecna kuze napadnou kozni fasu mezi krkem a rameny, zadni vlasova
hranice je velmi nizka. Tvatr je srdcovita s mikrognacii, epikanty a strabismem (Silhani).
Pacientky maji malou postavu, kratky ctvrty zaprstni ¢lanek, na kizi mnoho néva
(matefskych znamének), Stitovity hrudnik se Siroce oddélenymi bradavkami a zvétSeny tzv.
nosny uhel na lokti (vboceny loket tzv. cubitus vagus). Inteligence je normalni. U 20 %
ptipadii nalézame vrozenou srde¢ni vadu, u 30 % etiologicky nevysvétlitelnou hypertenzi,
objevuji se rovnéz malformace ledvin a thyredoitida. U pacientek se mohou projevit X-vazané
recesivni choroby stejné¢ jako u muzi. Nékteré Zeny s Turnerovym syndromem jsou
mozaikami (45,X/46,XX popiipadé 46,XX/46,XY anebo 45,X/46,XY). (Pritchard a Korf,
2007)

3.5 Prenatalni diagnostika chromozomalné podminénych vrozenych
vyvojovych vad

Pfevazna vétSina diagnostickych metod vrozenych vad je invazivnich, proto je nelze
uplatnit u vSech t¢hotnych. Existuje riziko ztraty naprosto zdravého tc¢hotenstvi. U zen
Smalym rizikem existence vrozenych anomalii nebude diagnostickd metoda natolik
senzitivni, abychom mohli vrozenou vadu prokéazat se stoprocentni jistotou. Proto se
prenatalni diagnostika zaméfuje na vyhledavani Zen s nejvetsimi riziky pritomnosti vrozenych
vad. Témto Zenam se pak nabizi specidlni vySetfeni na pfitomnost konkrétni vady. Snahou je
detekce co nejvétsiho poctu plodu postizenych vrozenou vadou a pfitom co nejmensi pocet
faleSn¢ pozitivnich nélezli. V soucasné dob¢ neni dostupny zadny jednotny test, ktery by
spolehlivé odhalil vrozené vady plodu. Existuje vSak mnoho raznych diagnostickych

vysetieni, které se navzajem mohou kombinovat. (Cech a kol, 2006)
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3.5.1 TRIPLE test

Tato metoda vnikla na konci 80. let 20. stoleti. Toto vySetieni se provadi v 16. tydnu
gestace. VySetfuje se pritomnost urCitych fetoplacentarnich latek v krevnim obéhu matky.
Zkoumd se hladina o-fetoproteinu (AFP), nekonjugovaného estriolu (uEs3), lidského
choriogonadotropinu (hCG) celkového a volné B-podjednotky a inhibinu A a jejich
koncentrace v krevnim séru matky. Pokud jde 0 vySetieni u plodu s trizomii 21. chromosomu,
jsou mediany téchto koncentraci prokazatelné odlisné od hodnot u zdravého plodu.
V kombinaci s posouzenim véku matky ma toto vysetfeni nezastupitelné misto v metodach
prvotrimestralniho screeningu. (Nicolaides, 2004)

U vicecetné gravidity je prokazano, ze hladiny AFP, hCG, volného B-hCG a inhibinu
A jsou dvojndsobné. I kdyz by matematicky bylo mozné stanovit miru rizika, tento test ndm
nespecifikuje, ktery plod je postizen. V dnesni dob¢ se proto stale hledd moznost screeningu
pro vicecetna téhotenstvi, ktery by prokazateln¢ urcil miru rizika chromozomalnich poruch.

(Nicolaides, 2004)

3.5.2 Prvotrimestralni screening

Na zacatku 70. let 20. stoleti se objevila prvni metoda screeningu trizomie 21, kdy se
vysledovala ur€itd spojitost s pfitomnosti této vady V zavislosti na v€ku matky. Zpocatku
vzhledem k potencialnimu riziku odbéru plodové vody - amniocentézy na pieziti plodu, se
tato metoda nabizela pouze Zenam starSim 40 let. Postupem casu a zmenSenim rizika, které
hrozi pii amniocentéze, se zacaly vySetiovat zeny od 35 let véku. (Nicolaides, 2004)

V 90. letech 20. stoleti se zatal v 11*°.-13"® tydnu gestace provadét screening
zkoumajici vek matky a tloustku nuchdlni translucence (NT). Pozdé€ji se vSechny tyto metody
zkombinovaly a vznikl tak prvotrimestralni screening zkoumajici vék matky, tloustku NT a
biochemické markery. Takto provadény screening dokaze odhalit 85 — 90 % postizenych
plodi. V roce 2001 se zjistilo, ze v tomto obdobi u plodl s trizomii 21 neni na UZ vySetieni
viditelnd nosni kost, odhaduje se, Ze tento dal$i parametr dokaze zvysit zachyt takto

postizenych plodt v prvnim trimestru az na 95 %. (Nicolaides, 2004)

3.5.2.1 Vék

Ze studii, které byly provadény pifed zavedenim prenatalniho screeningu, vychazi
jasna souvislost mezi vyskytem trizomie 21 a vékem matky. Se zavedenim ultrazvukového a
biochemického vySetieni bylo potieba stanovit i specifické riziko pro plod z hlediska veku
matky a délky t€hotenstvi. Od roku 1933 je prokazano, ze ¢im je matka starsi, tim vétsi je
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riziko Downova syndromu. Tab. 2 uvadi statistickou souvislost mezi vékem matky a

stoupajicim rizikem Downova syndromu. (Pritchard a Korf, 2007; Cech a kol., 2006)

Tab. 2 Riziko Downova syndromu u zZivé narozeného ditéte pouze na podkladu véku t€hotné

Vek Odhad rizika
20 let 1:1923-1340
30 let 1:909-780
35 let 1:380-325
36 let 1:300-260
37 let 1:240-200
38 let 1:190-160
39 let 1:145-120
40 let 1:110-94

3.5.2.2 Biochemické vySetieni

Pozdéji se ke stanoveni rizika z hlediska véku matky ptidalo i biochemické vySetieni
fetoplacentarnich latek v krevnim ob&hu matky. K prenatalnimu screeningu chromozomalnich
vad se dfive vyuZivaly i hladiny endometridlnich peptidd. Jsou to: placentarni protein 14,
pregnancyassociated plasma protein A (PAPP-A) a cancer antigen 125 (CA 125). Dnes se
Vramci screeningu chromozomalné podminénych vad vyuZziva vySetieni hladiny MS-AFP
neboli hladina mateiského sérového a-fetoproteinu, nekonjugovany estriol UEj3, lidského
choriogonadotropinu (hCG) celkového a volné B-podjednotky a inhibinu A a jejich
koncentrace v krevnim séru matky. Pokud se jednalo o vySetieni u plodu s trizomii 21.
chromosomu, byly mediany téchto koncentraci prokazatelné odlisné od hodnot u zdravého
plodu. VSechny tyto hladiny jsou zavislé na gesta¢nim stafi plodu. K pfepocitani hladin tak,
aby mohly byt pouzivany pfi screeningu, se pouZzivaji nasobky mediani hodnot pro dané
gestacni stafi. V kombinaci s posouzenim véku matky ma toto vysetfeni nezastupitelné misto
v metodach prvotrimestralniho screeningu. (Nicolaides, 2004), (Cech a kol., 2006)

Nejmoderngjsi metodou biochemického vySetfeni je metoda zvanda OSCAR (one stop
clinic). Tato metoda spojuje biochemické vySetfeni a ultrazvukové vySetfeni. VSe te¢hotna
absolvuje v jeden den. Ptfednosti této metody je, ze vysledek vySetieni je jesté téhoz dne a
nékteré kliniky nabizeji v den stanoveni pozitivniho rizika i dal§i invazivni vySetfeni.

(Fetmed)
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Vsechny vysledky, v€k matky, gestaéni stati plodu, biochemické vySetfeni a
ultrazvukové vysetieni se nechaji zhodnotit pocitacovym programem. Pouzivd se casto
program Astraia. Tento program spocita riziko postizeni plodu v ramci vSech dostupnych

parametri. (Nicolaides, 2004)

3.5.2.3 Ultrazvukové vySetieni

V 50. letech 20. stoleti byla vyvinuta technika zobrazujici m¢kké tkdn¢ a kosti pomoci
vysokofrekvencnich ultrazvukovych vin, které se od tkani odrazeji a vytvaieji jejich obraz.
Tato neinvazivni technika je dnes velmi ¢asto pouZzivana at’ uz ptistupem transabdominalnim
nebo vaginalnim a je vyspéla natolik, ze je s jeji pomoci mozné s naprostou jistotou prokazat
téhotenstvi, uréit misto nidace plodového vejce, zobrazovat pritoky krve ve velkych cévach,
ur¢it mnozstvi plodové vody a diagnostikovat nékteré vrozené vady. Pomoci ultrazvuku je
mozné urCit velikost a stari plodu. (Sadler, 2011)

Ultrazvukem detekovatelné markery chromozomalnich aberaci nejsou patologické
V pravém slova smyslu. Jsou to jen uré¢ité odchylky od normalniho nalezu. S jejich pomoci
pfehodnocujeme a zvySujeme riziko Downova syndromu pro plod. Potencidlem téchto
markerl je zvySeni senzitivity vySetieni, to sebou vSak nese dvé zékladni rizika. Za prvé
neopodstatnéné zvyseni invazivnich vykond spolu s jejich komplikacemi vcetné rizika
potratu. Za druhé faleSné uklidnéni rodicky, Ze morbus Down se u jejiho ditéte nepotvrdil.
(Cech a kol., 2006)

Sijové projasnéni (NT — nuchaltranslucency) v 11*°. - 13*°. tydnu t&hotenstvi. NT* je
zvySené u ploda s trizomii 21. Tento fakt je prokazan nékolika studiemi. Pfi dodrzeni postupt
doporucenych Fetal Medicine Foundation ma asi 70 % plodi s Downovym syndromem
hodnotu NT nad 95. percentilem. Pii kombinaci NT?, délky nosni kosti (NB? — nasal bone) a
biochemického screeningu lze pii hrani¢ni hodnoté¢ 1 : 300 a falesSné pozitivite 5 %
identifikovat az 97,5 % trizomii 21. V 11*°. — 13*®. tydnu t&hotenstvi lze také diagnostikovat
vét§inu zavaznych morfologickych vrozenych vad plodu. (Cech a kol., 2006)

Jako dalsi moznost ultrazvukového vysetfeni v prenatalnim screeningu trizomie 18 se
pouzivd méfeni maxilofacidlniho uhlu. V gesta¢nim stafi 1170, - 13*° je horni Ccelist
dostatec¢né viditelna a dobie méfitelna. Jak prokazaly mnohé studie, pokud chybi nosni kiistka
(jeden z ukazateli Downova syndromu), je i horni ¢elist vyznamné krat§i. Mé&feni horni Celisti
neni samo o sobé pritkazné, a proto se K vypo¢itani miry rizika pouzivaji i ostatni parametry.

(Nicolaides, 2004)
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3.6 Invazivni vySetfovaci metody

3.6.1 Amniocentéza

V roce 1952 panové Bevis a Man pfedstavili svétu odbér plodové vody z amnidlni
dutiny. V soucasnosti se tato metoda rutinné vyuziva a je fazena mezi zakladni a
nejjednodussi. V Cesku zavedl amniocentézu do praxe zalatkem 70. let MUDr. Bfestak.
(Hajek a kol., 2000)

Klasickd amniocentéza se provadi mezi 15. a 16. tydnem. Mnozstvi plodové vody je
asi 240 ml. Dle Z. H4jka a jeho knihy Zaklady prenatalni diagnostiky se na tvorbé plodové
vody podili matetska plazma piimou filtraci, fetalni plazma prinikem ktzi plodu, sekret
z tracheobronchidlniho kmene, ledviny plodu (plod moc¢i do vody plodové) a filtrace
z pupecniku. Pro cytogenetickou analyzu se pouziva malé mnozstvi fetalnich bunck
ptitomnych v plodové vodé. Amnialni tekutina obsahuje jednovrstevny kubicky ektoderm,
ktery pokryva povrch téla plodu, dale fibroelastoidni builky mezodermalniho ptivodu,
ektoderm amnia, ktery vystyld amnidlni dutinu a pokryva pupecnik. (Hajek a kol., 2000)

Jak je uvedeno vySe, amniocentéza se provadi mezi 15. a 16. tydnem gestace ve
vztahu K ultrazvukové biometrii. Pod ultrazvukovou kontrolou se transabdominalnim
pfistupem, jehlou s primérem 0,9 milimetru odebere vzorek plodové vody 15-20 mililitrt.
Prvni mililitr se nepouzivd pro nebezpe¢i kontaminace matefskymi buiikami. Pokud to
dovoluji anatomické poméry je doporuceno punktovat amnialni dutinu mimo placentu. Poté
se fadn¢ oznaceny vzorek posilad do cytologické laboratofe. Cytologické vySetieni trva zhruba
10 dni. Protoze se amniocentéza provadi ve II. trimestru, jsou zde pfitomna mnoha rizika. U
eventudlniho potratu v pokroc¢ilém stadiu téhotenstvi mlze byt za komplikaci krvéceni,
infekce, riziko délozni ruptury a jiné. Potrat je spojen i s emocionalni zatéZzi matky. Dale hrozi
ztrata fyziologického téhotenstvi, toto riziko je vycisleno na 1:100-200. Proto se
amniocentéza, jakoZto invazivni diagnostickd metoda, provadi pouze u Zen, které prosly

prenatalnim screeningem. (Cech a kol., 2006), (Hajek a kol., 2000)

3.6.2 Odbér choriovych klkua (CVS)

Toto vysSetfeni spociva v odbéru vzorku choriové tkdné piistupem transabdominalnim
nebo vagindlnim. DoporuCuje se provadét Casnou biopsii choria na zacatku 12. tydne
gravidity. Pod ultrazvukovou kontrolou je zavedena jehla pod placentu a odebran vzorek 5-30
mg choriové tkang. Ten se posila do laboratofe, kde se izoluji mezenchymové buitky metodou

trypsinisace a nasledné se kultivuji. Kultivace trva zpravidla 2 az 3 dny. Je proto rychlejsi nez
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vySetieni bun€k z amniové tekutiny. Tento vykon je vSak velmi rizikovy a moznost potratu je
dvakrat vyssi nez u amniocentézy. Dalsi komplikaci tohoto vySetieni mohou byt transverzalni
deformity koncetin, pokud se vySetfeni provadi pied 10. tydnem téhotenstvi. Dalsi rizika
spojena s odbérem choriové tkdn€ je hematom v choriu, ¢astecny odtok vody plodové, délozni

kontrakce, peritonealni drazdéni a krvaceni z délohy. (Sadler, 2011), (Cech a kol., 2006)

3.6.3 Punkce pupecniku - kordocentéza
Tento zakrok spociva v odbéru vzorku vendzni krve plodu. Odbér se provadi dlouhou
jehlou transabdominélné a pod ultrazvukovou kontrolou. Tato metoda ma stejné procento
rizik jako amniocentéza, tj. méné nez 1 %. Komplikaci kordocentézy muize byt drazdiva
déloha, prechodna bradykardie plodu &i maze dojit k chorioamnitidé. (Cech a kol., 2006)
EvZzen Cech, Zdengk Héjek, Karel Marsal, Bediich Srp a kol. ve své publikaci
Porodnictvi uvadgji indikace k punkci pupeéniku takto: (Cech a kol., 2006)
- Erytrocytarni aloimunizace,
- stanoveni karyotypu (netspé$nd amniocentéza, ovéfeni neurcitého nalezu
Z amniocentézy, chromozomalni mozaika, ¢asova tisen, strukturalni aberace),
- infekce (toxoplasmoéza, rubeola, CMV, herpes simplex, varicela, parvovirus
B19, syfilis),
- neimunitni hydrops plodu,
- diagnostika dysproporcialnich dvojc¢at (syndrom transfuze mezi dvojcaty),
- aloimunitni trombocytopenie,
- hematologické choroby.
- hemoglobinopatie.
Jako kazdé invazivni vySetfeni 1 kordocentéza miize mit své komplikace. Nejcastéjsi je
tamponada pupecniku a krvaceni z mista vpichu pifi uponu pupecniku. Dale tézka bradykardie
plodu, zavleCeni infekce do amnialni dutiny a nasledny piedcasny odtok plodové vody,

piedgasny porod, potrat &i odluéovani placenty. (Cech a kol., 2006)

3.7 Definitivni ultrazvukové vySetieni ve 20. tydnu gestace

V poloviné gravidity, tzn. od 20. — 22. tydne jsou nejvhodné&jsi podminky k vySetfeni
nékterych morfologickych odchylek. Kvalita vySetfeni zavisi na podminkéach, vybaveni a
zkuSenosti vySetfujictho. Je nutné si uvédomit, ze Zadné vySetfeni neni stoprocentni.
Naptiklad vady srdce jsou diagnostikovatelné az po 30. tydnu gravidity, stejné i nékteré

morfologické zmény skeletu. (Nicolaides, 2004)
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3.7.1 Srde¢ni vady plodu
Vrozené vady srdce jsou u fetu velmi tézko diagnostikovatelné a pti bézném prvotnim
screeningovém vySetfeni muize byt vysloveno pouze podezieni na srdecni vadu. Proto se
téhotné s timto podezfenim nebo uréitym rizikem odesilaji na podrobnéjsi vySetfeni do
specializovanych zafizeni. V kardiocentrech (pro CR je to Kardiocentrum v Praze — Motol) je
mozno s vetsi presnosti urit, o jakou vadu se jednd a zda je nebo neni slucitelna
S extrauterinnim zivotem, piipadné jaké zdkroky musi dit€ podstoupit po porodu. (Hajek a
kol., 2000)
Zden€k Hajek a kol. v knize Zakladni prenatalni diagnostiky uvad¢ji rizikové faktory
srde¢nich vad takto:
- Matetské rizikové faktory: kongenitdlni srdecni vady rodicl, diabetes mellitus,
infertilita, virozy v I. trimestru,
- jiné choroby matky: kolagendza, fenylketonurie,
- expozice teratogentim: alkohol, amfetamin, infekce (rubeola), lithium, trimetodion,
- fetalni rizikové faktory: arytmie, chromozomalni aberace a jiné ultrazvukové
abnormality (napf. encephalocele, mikrocefalie, atrézie jicnu, duodena a rekta,

polyhydramnion, ¢asnd symetricka ristova retardace).

3.7.2 Kongenitalni hydrocefalus
Tato vada je disledkem porusené tvorby, cirkulace a resorpce mozkomi$niho moku.
Dochéazi ke zvétSeni likvorového kompartmentu a naslednym syndromem nitrolebni
hypertenze. (H4jek a kol., 2000)
Zdenc¢k Hajek a kol. ve své knize Zakladni prenatdlni diagnostiky uvadéji pficiny
hydrocefalu takto: (Hajek a kol., 2000)
- Intraventikularni obstrukce mokovych cest — sten6za mokovodu, syndrom
Dandy-Walker (DWS), expanzni proces, infekce, krvaceni,
- extraventikularni obstrukce mokovych cest — infekce, krvaceni,
- hyporesorpce — chybéni arachnoidalnich klkd, obliterace sagitalniho sinu,
- hypersekrece — papilom choroidealnich plexd,
- Ve 43 % je ptic¢inou hydrocefalu sten6za mokovodu.
Nejbéznéjsim typem hydrocefalu je tzv. komunikujici hydrocefalus, vznika
sekundarné. U tohoto typu se setkavame s abnormalitou arachnoidealnich klka, které
zabranuji fyziologickému pratoku mozkomisniho moku. Muze byt vSak také zpiisoben

nadmérnou produkci mozkomiSniho moku pii dostatecné resorpcni funkci arachnoidealnich
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klkt. Diagnostika hydrocefalu je mozna pouze pii dilataci mozkovych komor uz ve 12. tydnu
gestace, ale hrozi zde urcité riziko zdmény normalné se vyvijejicich komor za dilatované
komory. Tzv. ¢asny hydrocefalus — mirnd komorova dilatace, nemiva Spatnou prognézu a

vetSinou nebyva spojen s dalSimi vadami patefe a michy. (Hajek a kol., 2000)

3.7.3 Rozstépové vady obliceje

Rozstép rtu ¢i patra je pomérné Castd vada, ktera zpisobuje deformaci obliceje a
pfipadné i vadu feci. Pti téchto vadach se nenarusSuje celistvost jednotlivych struktur, ale
jedna se o defekt pfi jejich sristu. Za pomyslnou hranici mezi pfednimi a zadnimi rozstépy se
povazuje foramenincisivum. Thomas W. Sadler ve své publikaci Langmanova Iékatska
embryologie rozd€luje rozStépové vady na predni (mezi né se tadi laterdlni rozStép rtu,
rozstép horni Celisti a rozS$tép mezi primarnim a sekunddrnim patrem), zadni a jako treti

skupinu uvadi kombinaci roz§tépl. Tyto se nachazeji pied i za foramenincisivum. (Sadler,

2011)
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4 VyzKkumna ¢ast

4.1 Vyzkumné otazky

1. Navstévuji téhotné Zeny castéji prenatdlni poradnu u svého obvodniho gynekologa
nebo u jiného gynekologa?

2. Jaka je charakteristika téhotnych Zen z hlediska vékové skupiny na stran¢ jedné a
Z hlediska vzdélani na strané druhé?

3. Spokoji se t¢hotné Zeny s poskytnutymi informacemi?

4. Jsou téhotné Zeny dostate¢né informovany o vlivu nejbéznéjSich navykovych latek
(alkohol, nikotin) na vyvoj ditéte?

5. Kym jsou informovany téhotné Zeny: obvodnim gynekologem nebo porodni

asistentkou?

4.2 Metodika

Bakalatska prace je teoreticko-vyzkumna. K provedeni vyzkumu byl vyuzit anonymni
dotaznik (viz priloha ¢. 1). Dotaznikové Setfeni probihalo v prenatalni poradné a na oddéleni
rizikové té¢hotnych béhem biezna a dubna letosniho roku. Rozdano bylo 100 dotaznikd,
vraceno 50 dotaznikdl, 4 dotazniky byly vyplnény ¢astecné a musely byt vyfazeny z vyzkumu.
K vyzkumnému Setfeni bylo pouzito 46 fadné vyplnénych dotazniki. Koncem unora byl
proveden pilotni prizkum na 10 respondentkach, ktery provetil funkénost dotazniku. Poté byl
dotaznik pfepracovan a nésledné definitivné schvalen vedouci préce.

Dotaznik obsahuje 25 otazek, které ziskavaji odpovédi na 5 vyzkumnych otdzek.
Ztoho 21 otdzek je uzavienych, 3 otazky jsou polouzaviené a 1 otdzka je oteviena.
V uzavienych otazkach respondentky vybiraly z uvedenych moznosti. V polouzavienych
otazkach dotazované upiesiiovaly zvolené¢ odpovédi. Jedna otazka byla oteviena, kde
respondentky Ciseln¢ dopliiovaly sviij vek.

Nasledujici kapitola se zabyva prezentaci vysledk dotaznikového Setfeni. Pro lepsi
ptehlednost je u kazdé polozky celé znéni otazky, graf nebo tabulka. Na zavér je uvedeno

kratké slovni zhodnoceni kazdé polozky.

20



Polozka ¢. 1 — Vas vék (doplitte)?

Respondentky dopliiovaly sviij vek. Pro lepsi ptehlednost jsou respondentky rozdéleny

do vékovych skupin podle intervalu spolehlivosti.

B vékové skupiny

O N D oD DD DS N DD PO
A S LA A A PN LN S L M AR N
SRR I R A A G I A M

Obr. 1 Graf vékového rozlozeni respondentek a jejich absolutni ¢etnost

Z grafu (Obr. 1) je patrno, ze nejvice zastoupenymi vékovymi skupinami jsou skupiny
28-29 let a 34-35 let, v nichz je po 8 t€hotnych zenach z celkovych 46. Dalsi nejpocetné;jsi
skupiny jsou mezi 26-27 rokem a 30-31 rokem, v kazdé z nich je 7 respondentek. Cetnou
skupinou je 38-39 let, kam se zafadily 4 respondentky. Dvé skupiny byly 18-19 let a 32—-33
let, kazda zastoupena 3 respondentkami. Do skupiny 36—37 let se zatadily 2 téhotné. Po jedné
t€hotné je ve skupinach 22-23 let, 24-25 let, 40-41 let a 44-45 let. Ve skupinach 20-21 let a

42-43 let neni zadna respondentka.
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Polozka €. 2 — Po kolikéaté budete rodit?
Respondentky mély urcit po kolikéaté budou rodit. Na vybér mély z téchto moznosti:
a. Poprvé

b. Podruhé

c. Potfeti a vice

B A54%
EmB37%
mC9%

Obr. 2 Graf procentualniho zastoupeni odpovédi na otazku ¢. 2

Na grafu (Obr. 2) nejpocetnéjsi skupinou respondentek jsou prvorodicky. Z celkového
poctu 46 dotazovanych jich 25 (54 %) zvolilo moznost A (budou rodit poprvé). Moznost B
(budu rodit podruhé), zvolilo 17 (37 %) dotazovanych Zen. Nejméné Cetnou skupinou jsou
zeny, které zvolily moznost C (budou rodit po tieti a vice). Celkem tuto moznost oznacily 4 (9

%) dotazované zZeny.
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Polozka €. 3 — Vase nejvyssi dosazené vzdélani?

Tehotné Zeny byly dotazovany na nejvySsi ukoncené vzdelani, na vybeér mély z téchto

moznosti:
a. Zakladni
b. Stfedoskolské bez maturity
c. Stiedoskolské s maturitou

d. Vysokoskolské

25

20

15

M pocet odpovédi
10

.

A B C D

Obr. 3 Graf nejvyssiho dosazeného vzdélani respondentek

Nejcastéjsi odpoveédi (Obr. 3) na otazku dosazeného vzdélani byla, Ze t€hotna ma
ukoncené vysokoskolské vzdélani. Moznost D (nevyssi dosazené vzdélani je vysokoskolské),
zvolilo 21 respondentek z celkovych 46. Moznost C (stfedoSkolské vzdélani ukonéené
maturitou), zvolilo 14 respondentek. Moznost B (stfedoSkolské vzdélani bez maturity)
oznacilo 8 dotazovanych téhotnych zen. Moznost A (zakladni vzdélani) zvolily 3 dotazované

zeny.
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Polozka €. 4 - Navstévujete pravidelné prenatalni poradnu?

Respondentky odpovidaly na otdzku, zda navs§tévuji pravidelné prenatalni poradnu. Na

vybér mély z téchto odpovédi:

a. Ano

b. Ne (v tomto ptipadé pokracovaly otazkou ¢. 6)

B A96%
mB4%

Obr. 4 Graf procentualniho rozloZeni odpovédi na otazku ¢. 4
Nejcetnéjsi odpoveédi na otazku €. 4 byla moznost A (t€hotné pravidelné navstévuji

prenatalni poradnu). Na tuto otazku moznost odpovédi A zvolilo 44 (96 %) teéhotnych. Pouze

2 (4 %) zeny uvedly, moznost B (Zadnou prenatalni poradnu pravidelné nenavstévuji).
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Polozka €. 5 — Prenatélni poradnu navstévujete?

Respondentky v této otazce mély uvést, kterou z uvedenych prenatalnich poraden

navstévuji. Na vybér mély z téchto moznosti:

a. U svého obvodniho gynekologa
b. Dochazim do prenatalni poradny jinam nez ke svému obvodnimu gynekologovi

€. Dochazim do rizikové prenatalni poradny

45

40

35 -

30 -

20 - M pocet téhotnych

15 +

10

A B C Neodp.

Obr. 5 Graf odpovédi na otazku ¢. 5

Na tuto otazku odpovidaly pouze ty Zeny, které na pfedchozi otdzku zvolily moZnost
A (pravideln¢ navs$tévuji prenatalni poradnu). Prenatdlni poradnu u svého obvodniho
gynekologa navstévuje 39 dotazovanych z celkovych 44 téhotnych. Pouze 3 tc¢hotné
navstévuji jinou poradnu nez u svého obvodniho gynekologa a 2 t€¢hotné jsou registrovany

Vv rizikové poradné.
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Polozka ¢. 6 - Rekl Vam osetiujici 1ékat, co se vysetiuje pomoci ultrazvuku?

V této otdzce dotazované mély odpovedét, zda jim jejich 1ékar vysvétlil vySetieni

ultrazvukem. Zeny mély na vybér tyto moznosti:

a. Ano, popsal mi celé vysetieni
b. Ano, ¢aste¢né popsal

c. Ne, nepopsal

35

20 +

15 - M Pocet odpovédi

10 +

A B C

Obr. 6 Graf celkového poctu odpovédi na otazku €. 6

Jak je patrné zgrafu (Obr 6), vétsiné dotazovanych t€hotnych zen jejich lékar
vysvétlil, co se vySetiuje pomoci ultrazvuku. Moznost A (popsal mi celé vysetieni) zvolilo 31
7en z celkovych 46. Caste¢nd popsané vysetfeni uvedlo 15 téhotnych Zen. Zadna téhotna

nezvolila moznost C (Iékatf mi vySetieni nepopsal).
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Polozka ¢. 7 — Poskytl Vam oSetiujici 1ékaf informace o moznostech screeningu vrozenych
vad?

V této otdzce mely dotazované odpovedét, zda dostaly od svého oSettujiciho l¢kate
informace o moznostech screeningu vrozenych vyvojovych vad. Na vybér mély tyto

moznosti:

a. Ano

b. Ne (v tomto ptipadé pokracovaly otazkou ¢. 9)

BA91%
HB 9%

Obr. 7 Graf procentualniho zastoupeni odpovédi na otazku €. 7

Jak je patrno z grafu (Obr 7), naprosta vétSina ze 46 dotazovanych — 42 (91 %) —
t¢hotnych dostala od svého osetfujiciho 1ékate informace o moznostech screeningu vrozenych
vyvojovych vad. Pouze 4 (9 %) respondentky uvedly ve svém dotazniku, Ze tyto informace

nedostaly.
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Polozka ¢. 8 - Informoval Vias oSetfujici 1ékai o wvySetfeni odbéru plodové vody

(amniocentéza)?

Tato otdzka se zaméfuje na to, zda oSetfujici 1€kat poskytl t€hotnym informace o

amniocentéze. Moznosti byly tyto:

a. Ano
b. Ne

HA63%
HB28%
= Neodp. 9%

Obr. 8 Graf poméru odpovédi na otazku ¢. 8
Na otazku, zda byly téhotné informované o amniocentéze, 29 (63 %) Zen z celkového

poctu 42, zvolilo moznost A (byly informovany). Dalsich 13 (28 %) t€hotnych nedostalo

zadné informace. Na tuto otazku neodpovidaly 4 Zeny.
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Polozka ¢. 9 - Absolvovala jste v prenatalni poradné odbér krve?

Tato otazka zkouma, zda t¢hotna podstoupila v prenatalni poradné odbér krve.

Dotazované Zeny volily z téchto moZnosti:

a. Ano
b. Ne

50

40 +
35 -
30 -
25 -
20 ~
15 4
10 +

B pocet odpovédi

A B

Obr. 9 Graf poméru odpoveédi na otazku ¢. 9
Na tuto otdzku odpovidalo viech 46 dotazovanych. Ctyficet pét z nich zvolilo moznost

A (odbér krve v prenatalni poradné absolvovalo). Moznost B (odbér krve mi provadén nebyl),

zvolila pouze 1 Zena.
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Polozka ¢. 10 — Vite, k jakému vySetfeni Vam byla krev odebrana?

Tato otdzka zkoumala miru informovanosti nebo ochoty dopliovat si své znalosti

téhotnych Zen. Na vybér byly tyto moznosti:

a. Ano, vim
b. Ne, nikdo mé neinformoval

€. Ne, nezajima mé to

Pokud respondentka odpovédéla ano, pokracovala otdzkou ¢. 11. Pokud odpovédéla

ne, pokracovala otazkou €. 12.

50

45

35 -

30 -

25 - v v s
B pocet odpovédi

20 A

15 -+
10 ~

A B C

Obr. 10 Graf zastoupeni jednotlivych odpovédi na otazku ¢. 10

Z grafu (Obr. 10) jasné plyne, ze dotazované zeny z velké Casti védély, na jaké
vySetfeni se jim krev odebira. Z celkového poctu 46 Zen jich 44 zvolilo moznost A (ano vim,
na jaké vySetieni mi krev byla odebrana). Moznost B (nikdo mé neinformoval) oznadily 2

t€hotné a moznost C (nezajima mé to) nezvolila Zadna Zena.
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Polozka ¢. 11 - Kdo Vas informoval?

Tato otazka zkouma, zda o odbéru krve té€hotnou informoval lékai nebo porodni

asistentka. Zeny oznagovaly tyto moznosti:

a. Obvodni 1ékaf

b. Porodni asistentka

40

35 A

25 -

M pocet odpovédi
15 -

10 +

Il

A B

Obr. 11 Graf poméru odpovédi na otazku €. 11

Z Cetnosti odpoveédi je jasné patrno, ze vétSinu téhotnych o odbéru krve informoval
Iékaf. Moznost A (informoval mé obvodni 1ékai’) zvolilo 37 téhotnych z celkovych 44 Zen
odpovidajicich ano na otazku ¢. 10. Moznost B (informovala mé porodni asistentka) zvolilo 7

zen. Na tuto otazku neodpovidaly 2 t€hotné.
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Polozka €. 12 - Vite, na ktera vySetfeni vyvojovych vad mate narok?

Tato otazka zkoumala miru informovanosti o vySetfenich, na kterd maji t¢hotné narok.

Dotazované volily z téchto moznosti:

a. Ano, vim, na co mam narok

b. Ne, nevim

BA76%
HB24%

Obr. 12 Graf poméru odpovédi na otazku ¢. 12
Na tuto otdzku odpovidalo vSech 46 téhotnych. Z tohoto celkového poctu 35 (76 %)

zvolilo moznost A (védi, na jaka vySetfeni vrozenych vyvojovych vad maji narok). Zbylych

11 (24 %) zvolilo moznost B (nevédi, na jaka vySetfeni maji narok).
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Polozka €. 13 - Pokud Vam nejsou jasné informace od lékare, vyhledavate si je sama?

Tato otazka zkoumala, zda si respondentky vyhledavaji informace samy, pokud se jim

informace od 1¢kate zdaji neuplné. Na vybér mély z téchto moznosti:

a. Ano
b. Ne (v tomto ptipadé pokracovaly otazkou ¢. 16)

mA85%
mB15%

Obr. 13 Graf procentualniho zastoupeni odpovédi na otazku ¢. 13

Na tuto otazku odpovidalo vSech 46 dotazovanych. Celkem 39 (85 %) respondentek
zvolilo moZznost A (vyhledavaji si informace, pokud jim informace podané lékafem piipadaji
nedostate¢né). Moznost B (informace si téhotné nevyhledavaji) zvolilo 7 (15 %) zen

z celkového poctu 46 téhotnych.
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Polozka ¢. 14 - Kde si tyto informace dohledavate?

V této otdzce bylo mozné oznacit vice odpovédi. Respondentky vybiraly z téchto

nabizenych moznosti:

a. Na internetu
b. Ve specializovanych knihach
c. Ptam se zen ve svém okoli

d. U jiného lékare

e. Jiné (prosim, dOpIfte).......c.ovuiiniiitii i

mA34
mB12
mCi12
mD3
mE1

H neodp. 7

Obr. 14 Graf poctu odpovédi na otazku ¢. 14

Nejcetnéji volena odpoveéd’ na tuto otazku byla moznost A (informace si dohledavam
nej¢astéji na internetu), zvolena byla 34 respondentkami. Moznost B (informace dohledavam
ve specializovanych knihach) oznacilo 12 t€hotnych. Také moznost C (ptam se zen ve svém
okoli) zvolilo 12 zen. Odpovéd’ D (hledam informace u jiného lékate) zvolily 3 Zeny.
Moznost E (jiné) zvolila jedna Zena. Jeji doplnéna odpovéd’ byla, ze informace si dohledava u

znamého 1€kare. Na tuto otazku neodpovidalo 7 té¢hotnych.
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Polozka ¢. 15 - Navstévujete pravidelné urcitou internetovou stranku zameéfenou na

t€hotenstvi?

V této otazce mély dotazované doplnit, zda pravidelné navstévuji urcitou internetovou

stranku. Na vybér mély tyto moznosti.

A ANO (KEBIOU?) ..ot

b. Ne

30

25

20

15

B pocet odpovedi

10 +

A B

Obr. 15 Graf poc¢tu odpovédi na otazku ¢. 15

Celkem 12 respondentek v této otazce uvedlo, Ze ur€itou internetovou stranku
pravidelné navStévuji. Stranku babyonline.cz doplnily 3 Zeny, emimino.cz navstévuji
pravidelné 3 téhotné, strdnku maminkam.cz navstévuji 2 Zeny, porodnice.cz navstévuji také 2
té¢hotné, stranku téhotenskakalkulacka.cz navstévuje jedna t€hotnd a vice strdnek doplnila
jedna Zena. Moznost B (Zadnou internetovou stranku pravidelné nenavstévuji) zvolila vétSina

dotazovanych zen, tedy 27. Na tuto otdzku neodpovidalo 7 dotazovanych.
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Polozka €. 16 - Stykate se 1 s jinymi t¢hotnymi Zenami?

Na tuto otazku odpovidalo vSech 46 dotazovanych. Respondentky volily z téchto

moznosti:

a. Ano, pravidelné
b. Ano, ¢as od ¢asu

c. Ne

25

20

15

® pocet odpovedi
10 ~

A B C

Obr. 16 Graf poméru odpovédi na otazku ¢. 16

Na otazku, zda se respondentky stykaji i sjinymi t€hotnymi Zenami, jich 11
z celkového poctu 46 oznacilo moznost A (pravidelné se stykaji s jinymi t€hotnymi zenami).
Moznost B (stykaji se s jinymi t€hotnymi zenami ¢as od ¢asu) oznacilo 22 respondentek.

Moznost C (s jinymi t€hotnymi Zenami se nestykam) oznacilo 13 téhotnych.
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Polozka ¢. 17 - Koufite?

V této otdzce méli dotazované uvést, zda kouii. Respondentky vybiraly z téchto

moznosti:

a. Ano

b. Ne (v tomto ptipadé pokracovaly otazkou ¢. 20)

mA4
mB42

Obr. 17 Graf poméru odpoveédi na otazku ¢. 17

Na tuto otazku odpovidaly vSechny respondentky. Celkem 4 Zeny uvedly moznost A

(ano kouiim). Moznost B (ne nekoutim) oznacilo 42 t€hotnych Zen.
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Polozka €. 18 - Byla jste informovéna o vlivu koufeni na vyvoj vaseho ditéte?

Tato otazka zkoumala miru informovanosti dotazovanych Zen o vlivu koufeni na vyvoj

plodu. Respondentky vybiraly z téchto moznosti:

a. Ano

b. Ne (v tomto ptipadé pokracovaly otazkou ¢. 20)

mA3
mB1

Obr. 18 Graf poméru odpovédi na otazku €. 18

Na tuto otazku odpovidaly pouze 4 zeny, které v predchozi otazce zvolili moznost A
(ano kouiim). Celkem 3 z nich zvolily moznost A (byly informovany o vlivu koufeni na vyvoj
jejich ditéte). Pouze 1 Zena uvedla moznost B (informovana nebyla). Celkem 42 téhotnych na

tuto otazku neodpovidalo.
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Polozka ¢. 19 - Kdo Vas informoval?

V této otdzce mély Zeny oznacit, kdo je o vlivu koufeni na vyvoj jejich ditéte

informoval. Dotazované vybiraly z téchto moznosti:

a. Obvodni 1ékaf

b. Porodni asistentka

3,5

2,5 -

15 4 B pocet odpovedi

A B

Obr. 19 Graf poméru odpoveédi na otazku ¢. 19
Na tuto otazku odpovidaly pouze 3 dotazované Zeny. Moznost A (informoval mé

obvodni 1ékar) zvolily vSechny 3 téhotné. Moznost B (informovala mé porodni asistentka)

nezvolila Zadna dotazovana Zena. Celkem 43 respondentek na tuto otazku neodpovidalo.
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Polozka €. 20 - Pijete alkohol?

Tato otazka je zamé&fend na konzumaci alkoholu t€¢hotnymi zenami. Dotazované Zeny

vybiraly z téchto moZnosti:

a. Ano, piji Casto
b. Ano, piji ptilezitostné

c. Ne, alkohol nekonzumuji vitbec (v tomto ptipad€ pokracovaly otazkou €. 23)

35

w
w

30

25

20

15 ® pocet odpovedi

[REY
w

10

A B C

Obr. 20 Graf absolutni ¢etnosti odpovédi na otazku ¢. 20
Na tuto otazku odpovidaly vSechny respondentky. Moznost A (alkohol piji ¢asto)

nezvolila zadna dotazovana zena. Moznost B (alkohol piji ptilezitostn€) zvolilo celkem 13

respondentek. Moznost C (alkohol nekonzumuji viibec) zvolilo 33 dotazovanych zen.
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Polozka €. 21 - Byla jste informovana o vlivu alkoholu na vyvoj vaseho ditéte?

Tato otdzka se zamétuje na miru informovanosti téhotnych Zen o vlivu konzumace

alkoholu na vyvoj jejich ditéte. Dotazované Zeny vybiraly z téchto moznosti:

a. Ano

b. Ne (v tomto ptipadé pokracovaly otazkou ¢. 23)

35

30

25

20

15 B pocet odpovedi

10

A B neodp.

Obr. 21 Graf poméru odpovédi na otazku ¢. 21

Na tuto otazku odpovidalo pouze 13 respondentek. Celkem 8 Zen zvolilo odpovéd’ A
(byla jsem informovana o vlivu alkoholu na vyvoj mého ditéte). Moznost B (nikdo mé& o vlivu
alkoholu na vyvoj mého ditéte neinformoval) zvolilo celkem 5 dotazovanych Zen. Na tuto

otazku neodpovidalo 33 respondentek (viz otazka €. 20).
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Polozka ¢. 22 - Kdo Vas informoval?

Respondentky mély uvést, zda jim informace poskytl obvodni 1ékat nebo porodni

asistentka. Dotazované vybiraly z téchto moznosti:

a. Obvodni 1ékaf

b. Porodni asistentka

® pocet odpovedi

N

A B

Obr. 22 Graf poméru odpoveédi na otazku ¢. 22
Na tuto otazku odpovidalo celkem 8 respondentek. Moznost A (informoval mé

obvodni 1ékar) zvolilo celkem 7 Zen. Pouze 1 té¢hotna oznacila moznost B (informovala mé

porodni asistentka). Na tuto otazku neodpovidalo celkem 38 dotazovanych Zen.
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Polozka ¢. 23 - Byla Vam doporuc¢ena kyselina listova jako prevence vrozenych vyvojovych

vad?

V této otdzce mély dotazované uvést, zda jim byla doporucena kyselina listova, jako

prevence vrozenych vyvojovych vad. Respondentky vybiraly z téchto moznosti:

a. Ano, beru ji
b. Vim, ze existuje, ale neberu ji

c. Ne (v tomto ptipadé pokracovaly otazkou ¢. 25)

BAS57%
mB15%
mC28%

Obr. 23 Graf poméru odpovédi na otazku ¢. 23

Na tuto otazku odpovidaly vSechny dotazované zeny. Moznost A (kyselinu listovou
uzivam) zvolilo 26 (57 %) respondentek. Moznost B (vim, Ze kyselina listova existuje, ale
neuzivam ji) zvolilo celkem 7 (15 %) dotazovanych zen. Moznost C (kyselina listova mi

nebyla doporucena) zvolilo celkem 13 (28 %) respondentek.
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Polozka €. 24 - Od koho jste tyto informace ziskala?

Dotazované zde mély uvést, od koho se o kyseling listové dozvédély. Respondentky

vybiraly z téchto moZnosti:

a. Od obvodniho I¢kare
b. Od porodni asistentky

C. Jiné (prosim, dopliite) .........ooeoieiiiiii

25
20 -
15 A
® pocet odpovedi
10 A
. I
A B C neodp

Obr. 24 Graf celkového poctu odpoveédi na otazku ¢. 24

Na tuto otazku odpovidalo celkem 33 respondentek. Moznost A (informace jsem
ziskala od obvodniho 1ékaie) zvolilo celkem 21 dotazovanych zen. Moznost B (informace
jsem ziskala od porodni asistentky) zvolily celkem 3 dotazované zeny. Moznost C (jiné,
prosim dopliite), zvolilo celkem 9 respondentek. Z nich 4 Zzeny uvedly jako zdroj informaci
internet. Dalsi 2 Zeny uvedly, Ze informace ziskaly od kamaradek. Dalsi 2 Zeny uvedly jako
zdroj informaci literaturu. Pouze 1 Zena uvedla, Ze informace ziskala od své sestry. Na tuto

otazku neodpovidalo celkem 13 respondentek.
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Polozka €. 25 - Jak byste, dle vaseho nazoru, ohodnotila mnozstvi a kvalitu informaci od

Vaseho gynekologa?

Tato otazka je zamé&fena na subjektivni hodnoceni oSetfujiciho 1ékate respondentkami.

Dotazované vybiraly z téchto moZznosti:

Mam vSechny informace, které potiebuji
Dostacujici

Nedostacujici, musim si informace dohledavat jinde

2 0o T o

Nevim, nechci hodnotit

HA48%
EB41%
mC7%
ED4%

Obr. 25 Graf poméru odpovédi na otazku ¢. 25

Na tuto otazku odpovidaly vSechny dotazované zeny (46). Moznost A (mam vSechny
informace, které potiebuji) zvolilo celkem 22 (48 %) dotazovanych Zen. Moznost B
(informace jsou dostacujici) zvolilo celkem 19 (41 %) respondentek. Moznost C (informace
jsou nedostacujici) zvolily celkem 3 (7 %) zeny. Moznost D (nevim, nechci hodnotit) zvolily

celkem 2 (4 %) dotazované Zeny.
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5 Diskuze

Podle m¢ dostupnych zdrojii dosud nebyl provadén zaddny vyzkum o informovanosti
téhotnych zen o screeningu vrozenych vyvojovych vad v téhotenstvi. Proto je mij vyzkum
jedinecny, pfestoze byl provadén na malém, v podstaté nereprezentativnim vzorku
respondentek. Vyzkum byl kondn pouze v jedné ambulanci obvodniho gynekologa a
V jednom nemocni¢nim odd¢leni rizikové téhotnych. Jak jiz bylo uvedeno ve vyzkumné ¢asti,
do vysledkii byly zahrnuty odpovédi 46 respondentek.

Pro dal$i vyzkum bych navrhovala porovnani situace v nemocnicich a poliklinikach.
Piedpokladam, ze informovanost v téchto dvou odlisnych zdravotnickych zafizenich je
rozdilna. Domnivam se, ze v poliklinikach podava informace piedevsim lékaf a v nemocnici
se do komunikace zdravotnik-téhotna zapojuje ve vétsi mite i porodni asistentka.

Z mého vyzkumu vyplynulo, Ze informovanost té¢hotnych o vrozenych vyvojovych
vadéch je dostacujici a informace podéavaji predevsim 1ékati.

Na vyzkumnou otdzku ¢. 1 (Navstévuji t€¢hotné Zeny castéji prenatalni poradnu u
svého obvodniho gynekologa nebo u jiného gynekologa?) odpovidaji dotaznikové otazky ¢. 4
a 5. Vétsina dotazovanych navstévuje svého obvodniho gynekologa.

Vyzkumna otazka €. 2 tykajici se véku a vzdélani (Jaké je charakteristika t€hotnych
zen z hlediska v€kové skupiny na stran¢ jedné a z hlediska vzdélani na strané druhé?). Tuto
otazku podchycuji dotaznikové odpovédi €. 1 a 3, podle kterych pievazuji vysokoSkolacky a
vékové skupiny 28-29 a 34-35 let.

Vyzkumna otazka €. 3 (Spokoji se t€hotné Zzeny s poskytnutymi informacemi?). Touto
otazkou se zabyvaji dotaznikové otazky ¢. 6, 7, 8, 10, 12, 13, 24, 25 a s nimi souvisejici
otazky €. 9, 14 a 15. Z odpovédi vyplyva, ze vétSina respondentek je spokojena. V piipadg, ze
neni, dokézou si najit informace u jinych zdroja.

Vyzkumnou otazku ¢. 4 (Jsou téhotné Zeny dostatecné informovany o vlivu
nejbéznéjSich navykovych latek (alkohol, nikotin) na vyvoj ditéte?) feSi dotaznikové
odpovédi ¢. 17, 18, 20, 21 a 23. VétSina respondentek nekouii a alkohol nekonzumuje. Malé
procento Zen, které tyto navykové latky konzumuje, je informovano o jejich vlivu na vyvoj
ditéte.

Problematikou vyzkumné otazky €. 5 (Kym jsou informovany té¢hotné Zeny, obvodnim
gynekologem nebo porodni asistentkou?) se zabyvaji dotaznikové otazky ¢. 11, 19 a 22 a

Z odpovédi vyplyva, Ze informace poskytuje ve vétSiné pripadi obvodni gynekolog.
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6 Zavér

Predkladand prace poukazuje na to, ze rodicky jsou dostatecné informované o
screeningu vrozenych vyvojovych vad, dale poukazuje na vSeobecné zndmy fakt, ze pramérny
vek rodicek stoupd a ze rodiCky ve zkoumanych zafizenich maji vétSinou vyssi stupen
vzdélani.

Prace splnila vymezené cile, protoze jsem potvrdila, Ze:

a) tehotné zeny dostavaji dostatecné informace o screeningovych vysetfenich vrozenych
vyvojovych vad,

b) téhotnym jsou poskytovany kvalitni informace,

c) téhotné dostavaji vice informaci od obvodniho gynekologa nez od porodni asistentky.

Pfinos prace spociva ve zjisténi, Ze porodni asistentky by mély vice ziskavat zpétnou
vazbu o informacich danych t€hotnym Zendm obvodnim gynekologem. A zédroven v tom, ze
naopak komunikace mezi I1¢kafem a t€¢hotnou je kvalitni.

Ptinos pro praxi vidim v tom, Ze t¢hotné zeny jsou dostatecné informované, a to jak od
obvodniho gynekologa, tak i samostatnym ziskavanim informaci. Zaroven prace poukazuje na
skutecnost, Ze porodni asistentky zatim stoji v pozadi a mély by vice informovat t€hotné Zeny
¢ili zlepsit pribéh komunikace. Problematika komunikace pii podavani informaci mezi
porodni asistentkou a téhotnou i Iékafem a téhotnou je piredmétem piipadného dal§iho

zkoumani.
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8 Seznam priloh

Priloha ¢&. 1
Priloha ¢&. 2

dotaznik

CD s piehledovou tabulkou
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Priloha €. 1 - dotaznik

Dobry den,

jmenuji se Daniela Trampotova a jsem studentkou tfetiho ro¢niku bakalarského studia
Porodni asistence. Na zavér mého studia pisi bakaldiskou praci na téma: Informovanost
téhotnych Zen o screeningu vrozenych vyvojovych vad, pro kterou je tento dotaznik urcen.
Chtéla bych Vas poprosit o vyplnéni, informace takto ziskané jsou naprosto anonymni a
budou pouzity pouze pro potieby mé zavérecné prace.

Vase odpovédi prosim zakrouzkujte.

1. Vasvek (doplite)? .l

2. Po kolikaté budete rodit?
a. Poprvé
b. Podruhé

c. Potreti a vice

3. Vase nejvyssi dosazené vzdélani?
a. Zakladni
b. Stfedoskolské bez maturity
c. Stfedoskolské s maturitou
d. Vysokoskolské

4. Navstévujete pravidelné prenatalni poradnu? (pokud je vase odpoveéd ne, pokracujte,
prosim na otazku €. 6)
a. Ano
b. Ne

5. Prenatalni poradnu navstévujete?
a. U svého obvodniho gynekologa
b. Dochazim do prenatalni poradny jinam nez ke svému obvodnimu
gynekologovi

c. Dochéazim do rizikové prenatalni poradny

6. Rekl Vam osetiujici 1ékaf, co se vySetiuje pomoci ultrazvuku?
a. Ano, popsal mi celé vysetieni
b. Ano, ¢astecné popsal
c. Ne, nepopsal
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10.

11.

12.

13.

Poskytnul Vam oSetfujici 1¢kat informace o moznostech screeningu vrozenych vad?
(pokud je Vase odpovéd’ ne, pokracujte prosim na otazku ¢. 9)

a. Ano

b. Ne

Informoval Vas oSettujici Iékar o vySetieni odbéru plodové vody (amniocentéza)?
a. Ano
b. Ne

Absolvovala jste v prenatalni poradné odbér krve?
a. Ano
b. Ne

Vite, k jakému vysetieni Vam byla krev odebréna? (pokud je Vase odpovéd’ ne,
pokracujte, prosim otazkou €. 12)

a. Ano, vim

b. Ne, nikdo mé neinformoval

c. Ne, nezajima mé to

Kdo Vas informoval?
a. Obvodni lékar

b. Porodni asistentka

Vite, na ktera vySetfeni vyvojovych vad mate narok?
a. Ano, vim, na co mam narok

b. Ne, nevim

Pokud Vam nejsou jasné informace od 1€kare, vyhledavate si je sama? (pokud je Vase
odpovéd’ ne, pokracujte prosim na otazku €. 16)

a. Ano

b. Ne
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14. Kde si tyto informace dohledavate? (miizete oznacit i vice odpoveédi)
a. Na internetu
b. Ve specializovanych knihach

c. Ptam se zen ve svém okoli

o

U jiného 1ékare

€. Jiné (prosim, dOpIfte).......o.ovuiiniiiii e

15. Navstévujete pravidelné urcitou internetovou stranku zamétfenou na t€hotenstvi?
a. ANO (KEBIrOU?) o
b. Ne

16. Stykate se i s jinymi t€hotnymi Zenami?
a. Ano, pravideln¢
b. Ano, ¢as od ¢asu

c. Ne

17. Koufite? (pokud je Vase odpoveéd ne, pokracujte prosim na otadzku €. 20)
a. Ano
b. Ne

18. Byla jste informovana o vlivu koufeni na vyvoj vaseho ditéte? (pokud je Vase
odpovéd’ ne, pokracujte, prosim otdzkou ¢.20)
a. Ano
b. Ne

19. Kdo Vs informoval?
a. Obvodni 1ékaf

b. Porodni asistentka

20. Pijete alkohol? (pokud je Vase odpovéd’ ne, pokracujte prosim na otazku ¢. 23)
a. Ano, piji Casto
b. Ano, piji prilezitostné
C. Ne, alkohol nekonzumuji vitbec
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21.

22.

23.

24,

25.

Byla jste informovana o vlivu alkoholu na vyvoj vaseho ditéte? (pokud je Vase
odpoveéd’ ne, pokracujte, prosim otazkou ¢.23)

a. Ano

b. Ne

Kdo Vas informoval?
a. Obvodni 1ékar

b. Porodni asistentka

Byla Vam doporucena kyselina listova, jako prevence vrozenych vyvojovych vad?
(pokud je Vase odpovéd’ ne, pokracujte, prosim otazkou €.25)

a. Ano, beru ji

b. Vim, Ze existuje, ale neberu ji

c. Ne

Od koho jste tyto informace ziskala?
a. Od obvodniho lékate
b. Od porodni asistentky

C. Jiné (prosim, dOpIite) .........oouiiiiiiii

Jak byste, dle vaseho nazoru, ohodnotila mnozstvi a kvalitu informaci od Vaseho
gynekologa?

a. Mam vsechny informace, které potebuji

b. Dostacujici

€. Nedostacujici, musim si informace dohledavat jinde

d. Nevim, nechci hodnotit
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9 Seznam obrazkii, tabulek

9.1 Seznam tabulek

Tab.
Tab.

1
2

Kategorizace 1é¢iv dle FDA
Riziko Downova syndromu u zivé narozeného ditéte pouze na podkladu véku

matky

9.2 Seznam obrazku (grafy)

Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
Obr.
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Graf vékového rozlozeni respondentek a jejich absolutni ¢etnost
Graf procentudlniho zastoupeni odpovédi na otazku €. 2
Graf nejvyssiho dosazeného vzdélani respondentek
Graf procentualniho rozlozeni odpovédi na otazku €. 4
Graf odpovédi na otdzku €. 5

Graf celkového poctu odpovédi na otdzku €. 6

Graf procentualniho zastoupeni odpovédi na otazku ¢. 7
Graf poméru odpoveédi na otazku €. 8

Graf poméru odpovédi na otazku €. 9

Graf zastoupeni jednotlivych odpovédi na otazku €. 10
Graf poméru odpoveédi na otazku €. 11

Graf poméru odpovédi na otazku ¢. 12

Graf procentualniho zastoupeni odpovédi na otazku €. 13
Graf poctu odpovédi na otdzku €. 14

Graf poctu odpovédi na otazku €. 15

Graf poméru odpovédi na otazku €. 16

Graf poméru odpovéedi na otazku €. 17

Graf poméru odpovédi na otazku €. 18

Graf poméru odpovédi na otdzku €. 19

Graf absolutni ¢etnosti odpovédi na otazku €. 20

Graf poméru odpovédi na otazku €. 21

Graf poméru odpovédi na otazku €. 22

Graf poméru odpovédi na otazku ¢. 23

Graf celkového poctu odpovédi na otazku €. 24

Graf poméru odpovédi na otazku €. 25
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10 Seznam zkratek

AFP

CA 125
CVS
DWS
hCG
MS-AFP
NB

NT
OSCAR
PAPP-A
rRNA
uEs3

Uz
B-hCG

a-feto protein

cancer antigen 125

odbér choriovych klkt

syndrom Dandy-Walker

lidsky choriogonadotropin

matefsky sérovy a-feto protein

nasal bone — nosni kiistka

nuchalni translucence — §ijové projasnéni
one stop clinic for assessment of risk
pregnancy associated plasma protein A
ribozomalni ribonukleové kyselina
nekonjugovany estriol

ultrazvuk

volna B podjednotka lidského choriového gonadotropinu
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