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Doporuceni o laboratornim screeningu vrozenych vyvojovych vad v prvnim a

druhém trimestru téhotenstvi

|. Pozadavky na laboratoie

1.

Podminkou pro zafazeni laboratofe do sité laboratofi provadéjicich laboratorni screening vrozenych
vyvojovych vad (VVV) je dolozitelné provadéni minimalné 1 000 screeningovych vySetfeni ro¢né, coz
plati jak pro prvni I., tak i pro Il. trimestr, aby byly spolehlivé uréeny mediany stanovovanych analytl
pro dany gestacni vék.

Laboratof musi mit pracovnika odpovédného za provadéni screeningu a za systém vnitini i externi
kontroly kvality (vysoko$kolsky vzdélany pracovnik se specializovanou zpUsobilosti v klinickém
laboratornim oboru).

Laboratof pouziva uc€inny systém vnitini kontroly kvality, zacastfiuje se externiho hodnoceni kvality
nejméné ve 2 kontrolnich cyklech ro¢né a vlastni platné pfislusné certifikaty/osvédceni.

Laboratof ma vypracovany postup pro odbér, transport a skladovani vzorkd, které provadi v souladu
s pozadavky na preanalytickou fazi.

Laboratof musi spolupracovat s oSetfujicim gynekologem a genetickym pracovistém, které provadi
konecné vyhodnoceni screeningu. Vysledky stanoveni jednotlivych analytd musi byt laboratofi vydany
nejpozdéji do tfi pracovnich dnli od pfijeti vzorku. Vysledek vypoctu rizika VVV je vydavan nejen
v absolutni hodnoté&, ale i v nasobcich medianu pro dany gestaéni vék. Vysledek screeningu je
pfedavan pozadujicimu gynekologickému pracovisti, které je odpovédné za dalSi postup.

Prehled pracovist provadéjici laboratorni screening VVV je veden pii RL MZ CR pro KB

v Praze. Tyto informace jsou uvedeny na webové strance - http:/www1.lf1.cuni.cz/screeningDS

Sledované parametry

1. Markery screeningu VVV
o Doporucené laboratorni markery pro I. trimestr — PAPP-A, free-beta hCG, odbér v 10.-13.+6
tydnu téhotenstvi
e Doporucené laboratorni markery pro Il. trimestr — hCG, AFP (pfipadné uE3), odbér v 15.-18.
tydnu téhotenstvi
e Ultrazvukové markery I. trimestru — NT (nuchalni trasnlucence), trikuspidalni regurgitace,
vySetfeni ductus venosus a nosni klistky (NB) se provadi v 11.-13+6. tydnu téhotenstvi
2. Zavazna preanalytika a analytika
2.1. Preanalytické pozadavky
Analyt Odebirany Stabilita séra Stabilita séra Stabilita séra
material (*) (plazmy) pfi +20 (plazmy) pfi +4 az | (plazmy) pfi
az+25st. C +8st. C -20st. C
Volny beta-hCG Plna krev 6h 1d 1r
hCG Plna krev 12h 3d 1r
AFP PIna krev 12 h 7d 3m




Volny estriol Pina krev 6h 2d 1r

PAPP-A Plna krev 6h 1d 2m

Pinou krev je nutno dorucit do laboratofe do 3. hodin po odbéru.
*Vlastni stanoveni se provadi v krevnim séru.

2.2. Analytické pozadavky I.

Analyt Zplsob Navaznost* Doporucené metody
validace
Volny beta- | 1x ro¢né WHO 4th IS Trace
hCG NIBSC
hCG 1x roné WHO 4th IS IRMA, fluorescencni
NIBSC chemiluminiscenéni metody
AFP 1x ro¢né WHO 1th IS IRMA, fluorescenéni
NIBSC chemiluminiscencéni metody
Volny 1x roéné Refer.metoda
estriol Siekmann et al., J.Steroid Biochem. 11
(1979) 117-123 RIfB Bonn (G)
PAPP-A 1x roéné Neexistuje Trace, ILMA, IRMA

*Podrobné a pribézné aktualizované informace o referenénich metodach a referenénich materialech
Ize nalézt napf. na webové adrese http.//www.bipm.org (konkrétné napr. dokument
http.//www.bipm.org/utils/en/xis/jctim _listl.xls, dostupné téz z www.cskb.cz a www.cmi.cz) nebo jen o
referencnich materialech na webové adrese: http.//www.nibsc.ac.uk/

2.3. Analytické pozadavky IlI.

Analyt Opakovatelnost** Reprodukovatelnost™* Vychyleni
(Bias)
Volné beta-hCG 6 % 10 % < 3%
hCG 6 % 10 % < 3%
AFP 6 % 10 % < 3%
Volny estriol 6 % 10 % <5%
PAPP-A 8 % 12 % <5%

**prumérna hodnota ze tfi koncentracnich hodnot v rozmezi pracovniho intervalu

3. Validace a nejistota méreni

Laboratof ma provedenu validaci metod a stanovenu roz8ifenou nejistotu méfeni v souladu

s doporuc¢enim odbornych spolecnosti napf. www.cskb.cz Doporuceni pro uréeni odhadu nejistot
vysledkd méreni/klinickych testu v klinickych laboratofich.

4. Doporuéeny systém externi kontroly kvality:
Pro l.trimetr -UK NEQUAS
Pro Il.trimestr — SEKK, DGKC

lll. Vydavani vysledkil — vypocet rizika

1. Vypocet rizika vrozené vyvojové vady musi byt provadén pomoci spolehlivého poéitaového
programu, ktery upozorfiuje na zvysené riziko tfi nejdllezitéjSich vyvojovych vad — trizomie
21.chromosomu (M.Down), trizomie 18.chromosomu (M.Edwards) a ve Il. trimestru na defekt neuralni
trubice (NTD).




2.

Pozadavky na screeningovy software v I. trimestru jsou uvedeny na

www.fetalmedicine.com/software spec.htm

3.

Systém pfipadné kombinace screeningu v l.a Il.trimestru je dan dohodou mezi laboratofi,

gynekology a genetiky. Ve spojeni s hodnotou NT méfenou v |. trimestru je mozné zachytit vice nez 90%
postiZzenych t&hotenstvi.

IV. DalSi doporuéeni

1.

Pro provadéni screeningu v I. trimestru téhotenstvi je nutné zméfeni NT (nuchalni translucence)  dle
metodiky Fetal Medicine Foundation — London. VySetfeni mlze provadét gynekolog po absolvovani
prislusného skoleni s vydanim akreditace k tomuto vySetfeni ve spolupraci s FMF Londyn.

Pro spolehlivé stanoveni gesta¢niho stafi pro screening je nutné ultrazvukové vysSetfeni plodu.
Referenéni méfeni pro urCeni gestaéniho stafi je ultrazvukové méfeni CRL v 11+0 — 13+6 tydnu
gravidity.

Imunoanalytické pracovisté musi byt schopno stanovit také hladinu AFP v plodové vodé, pfipadné i
katalytickou aktivitu acetylcholinesterasy v plodové vodé (toto vySetieni by mélo byt provadéno pouze
v nékolika laboratofich v CR), jako potvrzeni defektu neuralni trubice, pokud to poZaduje genetické
pracovisté, které provadi vySetfeni plodové vody (stanoveni karyotypu). | u téchto vySetfeni musi
pracovisté splfiovat alespori vy$e uvedené pozadavky na interni kontrolu kvality.

K hodnoceni vysledkd screeningu a informovani o novych trendech se kazdy rok kona setkani
odpovédnych pracovniku vSech laboratofi v ramci Imunoanalytickych dnu.
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