Prenatalni screening a testovani

V prvnim trimestru t€hotenstvi vas ¢eka jedno velké zdravotni rozhodnuti:
prenatalni screening. Ja jsem na néj byla pfipravena. Nez jsem otéhotnéla,
délala jsem vyzkum z oblasti genetického testovani; byla jsem v akade-
mické literatufe na toto téma ponofend celé mésice. Pfestoze tento muj
vyzkum se nezaméfoval konkrétné na prenatalni testovani, nemohla jsem
se vyhnout precteni nékolika clankti pravé o ném (z pracovnich dtivodi,
pochopitelné!).

Jesse a ja jsme se zacali bavit o tom, co bude spravné udélat, témér
okamzité poté, co jsem se dozvédéla, ze jsem téhotna. Prvni vikend po kon-
ferenci jsme travili prdzdninami s moji rodinou a ja jsem znac¢nou ¢ast vi-
kendu stravila u pocitace ve snaze pfijit této otdzce na kloub.

Spravneé se rozhodnout v této oblasti zavisi vic nez co jiného v tého-
tenstvi na tom, mate-li k dispozici spravny rozhodovaci ramec, abyste
u riiznych rozhodnuti mohli spravné posoudit klady a zapory. A to je sa-
moziejmé pravé to, nac je vymyslena celd ekonomie.

Asi nejdtilezitéjsi zde je, Ze toto rozhodnuti zavisi na zvazeni vsech
kladti a zaporti pro vés osobné. Rekla bych, Ze nejsou dva lidé, ktef{ budou
o tomto rozhodnuti uvazovat zcela stejné. Coz je dtivod, pro¢ mi jakékoli
,standardni” doporuceni v této oblasti pfipada tak nesmysIné — jesté vic
nez kdekoli jinde.

Ale nejdfive par tvodnich informaci.

Cil veskerého prenatalniho screeningu a testovani je vzdycky tentyz:
odhalit, jestli ma vase dité néjakou chromozomalni abnormalitu. Lidska
DNA ma tfiadvacet para chromozom. Pfevazna vétsina chromozomal-
nich problémt je zptisobena tim, Ze se objevi tfi kopie chromozomu misto
normalnich dvou. U vétsiny chromozom plod se tfemi kopiemi nepfte-
Zije — prodélate rany potrat anebo se nikdy nedozvite, Ze jste viibec byla
téhotna.

Existuje vSak né€kolik pfipadd, kdy je pfeZiti mozné nebo pravdépo-
dobné. Zdaleka nejb€znéjsim z nich je Downtiv syndrom, ktery vznika,
existuji-1i tii kopie chromozomu 21. Downtiv syndrom je charakterizovan
mimo jiné urcitou mirou mentalni retardace a typickymi obli¢ejovymi rysy.
K dal$im castéj$im porucham patfi Edwardstiv syndrom (tfi kopie chro-
mozomu 18) a Patautiv syndrom (tfi kopie chromozomu 13). Oba jsou za-
preZiji prvni rok Zivota.

Riziko, Ze vase miminko budé€ trpét né€kterou z téchto poruch, je hodné
zavislé na vasem véku. Nabizim vam rychlou pfehledovou tabulku spo-
lu s porovnanim s pravdépodobnostmi, které si mozna dovedete snaze
predstavit.
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KdyZ se narodila Penelope, bylo mi 31 let. Moje riziko diky tomu bylo
asi 1 ze 700. Znamenad to, Ze ze 700 Zen mého véku, které otéhotni, se v pri-
méru jedné narodi dité s Downovym syndromem.

Pred pfichodem prenatalniho testovani zeny zjistily, zda jejich dité
trpi nékterou z téchto poruch, az ve chvili, kdy se narodilo. V dobg, kdy
moje matka cekala mé a moje bratry, se nékterym Zenam nabizel test
na tyto poruchy (zvany amniocentéza) ve druhém trimestru. Tento test
dovede pfesné odhalit Downtiv syndrom a dals$i chromozomalni abnor-
mality, ale soucasné pfinasi malé riziko potratu. Kvli vztahu mezi témi-
to problémy a vékem matky bylo bézné nabizet tento test pouze Zendm
starsim 35 let.

Riziko Downova syndromu podle véku...

Vék Pravdépodobnost Downova syndromu
20-24 1z 1488
25-29 1z1118
30-34 1ze 746
35 12374
36 12289
37 12224
38 1ze 173
39 1ze 136
40 1ze 106
41 1282
42 1263
43 1z 49
Ll 1z38
45 1z30

... @ par srovnani:

Ze za nasledujici rok budete mit automobilovou nehodu: 1 z 50
Ze na vas pristi rok pfijde financni kontrola: 1 z 200

Ze se zranite pfi ohfostroji: 1 z 19 000

Ze vyhrajete jackpot Powerball: 1 z 80 miliond

(statistika z USA, pozn. prekladatele)

Amniocentéza se stale provadi. Pfipojila se k ni dalsi procedura jmé-
nem biopsie choria (chorionic villus sampling, CVS), kterd se da provadét

TEHOTENSTVI BEZ STRASAKU



dfive v téhotenstvi, ale rovnéZz p¥indsi urcité riziko potratu. Kromé toho
vSak lékafi v poslednich dvaceti letech udélali ohromny pokrok v oblasti
prenatalniho screeningu. Ten vyuziva informaci z ultrazvuku a krevnich
zkousek v soucinnosti s informacemi o vasem véku k pfesnéjsimu odhadu
Sance, ze vase dité trpi néjakym chromozomalnim problémem.

Vyhodou screeningu je, Ze nepfinadsi Zadné riziko potratu. Nevyho-
dou je, Ze vam nedokaze Fict jisté, je-li vase dité postizeno poruchou. At
jsou vysledky jakékoli, vzdycky ziistava urcitd (byt velmi mala) pravdé-
podobnost, Ze vase dité trpi chromozomalni poruchou, o které se dozvite
az po jeho narozeni.

Jak jsem vysvétlila Jessemu, méli jsme ted tfi moznosti:

Moznost prvni: Nedélat nic. Mohli jsme testovani odmitnout ipIné. Ri-
ziko chromozomalniho problému by bylo urceno pouze mym vékem (tedy
by bylo asi 1 ze 700) a pravdu bychom se dozvédéli, az se Penelope narodi.

Moznost druha: Zacit prenatalnim screeningem. Lékatka maze udélat
screeningové testy a sdélit nam nové vycislent rizika (které muize byt vyssi,
nebo nizsi, nez je pramér). Dopadne-li test dobfe, mtize byt riziko nizsi
nez 1 ku 700, ale nikdy nebude nulové.

Moznost tfeti: Pfejit rovnou na invazivni testovani (amniocentéza nebo
biopsie choria). To by znamenalo proceduru s uréitym rizikem, ale feklo
by nam to jisté, ma-li nase dité normalni soubor chromozom.

Prvni moznost jsme hned vyloucili. Jak asi neni zvlast piekvapivé
vzhledem k povaze celé této knihy, ja a mlij manzel davame prednost
vétsimu mnozstvi informaci pfed mensim. JelikoZ neinvazivni testovani
(moZnost 2) neznamend zadné riziko pro dité, véd€li jsme, Ze podnikneme
aspon to. Ne kazdy to samoziejmé citi stejné. Vic neZ jedna kamaradka mi
uz fekla, Ze vi, Ze bude v téhotenstvi pokracovat, at se bude dit cokoliv,
a Ze nechce riskovat ,,Spatny” vysledek testu, ktery by ji znepokojil vic, nez
je nutné. Jakkoli to ja vidim jinak, je to pInohodnotny promysleny nazor.

Zbyvala nam tedy moznost dvé versus moznost tfi. Vysvétlila jsem
Jessemu, jak tyto testy funguji. Pljdeme-li do neinvazivniho testu, nako-
nec budeme védét vic, ale pofad bude zbyvat urcité riziko. Podstoupim-li
invazivni test, budeme to védét jisté, ale nese to s sebou urcité riziko.

,,Diky, to je dobré védét,” napsal mi Jesse (dopisovali jsme si o tom e-mai-
lem; pfekvapilo by vas, o¢ pifjemnéjsi to je u podobnych komplikovanych
analyz). ,Ale pofad neméam dostatek informaci. Vyjde-li neinvazivni testo-
vani dobfe, jak velké je zbyvajici riziko? A nakolik riskantni je biopsie a am-
niocentéza (a, kdyz jsme u toho, které z nich bychom dali pfednost)? Jesse”

Mél pochopitelné pravdu (nestava se to casto, ale nékdy prece). Aby-
chom se mohli rozhodnout, potfebovali jsme znat ¢isla. Sama o sobé nam
porad stacit nebudou, protoze musime zvazit své osobni pocity ohledné
potratu nebo détatka s postizenim. Ale dokud nebudeme znat data, ne-
muiiZeme tu diskusi ani zahdjit.
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A tak jsem se do toho pustila.

Na prenatalni prohlidce v 10. tydnu jsem se zeptala své lékaiky. Do-
porucila mi screeningovy test (neinvazivni moznost), a tak jsem ji polozila
zjednodusenou podobu své otazky. Vyjde-li test dobfe, jaké bude moje
riziko? Rekla mi, Ze ,, velmi nizké".

,Jak nizké?” zajimala jsem se. ,Jedna z tisice? Jedna z deseti tisic? Jedna
z tficeti tisic?”

»~Ano,” znéla odpovéd. ,Tak néjak.”

Jsem ochotna pfipustit, Ze jsem kolem presnych tidajti asi o néco
neurotictéjsi nez vétsina lidi, ale tohle mi pfipadalo az pfili§ neurci-
té: jedna z tisice a jedna ze tficeti tisic mi pfipada jako velky rozdil.
Abychom si to snaze predstavili, u jedné z tisice t€hotnych Zen asistuje
s porodem porodni asistentka misto lékare; je to jisté neobvyklé, ale
vsadila bych se, Ze nékoho takového budete znat. Naopak 1 ku 30 000
je tfeba riziko, Ze se tento rok dostanete na lékafskou pohotovost se
zranénim, které bude néjak souviset s prikryvkou (ne, tohle jsem si fakt
nevymyslela). A vsadila bych se, Ze nikoho, komu by se néco podobného
stalo, asi neznate.

Testy neprobihaly pfimo v ordinaci moji 1ékatky, nybrz v jiné ordinaci,
kde pracoval geneticky poradce. Ten ¢lovék bude jisté schopen zodpo-
védét moje otazky lépe. Ehm, tak ne. Kone¢ny zavér znél, ze pfi dobrém
vysledku testu bude moje riziko odpovidat dvacetileté Zené. To zni vy-
borné, ale co to znamena? Dvacetiletou Zenu, jejiz testy dopadly dobie?
Nebo dvacetiletou zZenu, kterd na Zadném testovani nebyla? Doprovazel
to maly sloupcovy diagram, jenz ukazoval, jak mij fyzicky vék 31 let je
mnohem vyssi neZ mij ,,geneticky vék” 20 let. Jisté tusSite, Ze to mi tedy
opravdu pomohlo. Pofad jsem neméla ani paru, co ma znamenat ten , ge-
neticky vék”.

V otdazce rizika potratu pfi invazivnich metodach testovani nebyla moje
lékatka o mnoho sdilnéjsi. Méla jsem sice konkrétni ¢islo (riziko potra-
tu asi u 1 z 200 amniocentéz), ale vyslo najevo, Ze to je stejné Cislo, které
sdélili moji matce v roce 1985. Nechtélo se mi véfit, Ze se od té doby nic
nezménilo.

Uvédomila jsem si, Ze jestli chci odpovéd na kteroukoli z téchto otazek,
budu se do priizkumu muset pustit sama. Za¢nu tedy tim, Ze se pokusim
zjistit, jak pfesné tyto screeningové testy funguji, a potom si zkusim vy-
¢islit rizika invazivniho testovani.

Pfedem prozrazuji, Ze nakonec jsem z toho vSeho méla docela optimis-
ticky pocit. Neinvazivni screeningové testy jsou opravdu fajn. P¥i dobrém
vysledku se moje zbyvajici riziko bude pohybovat nékde kolem 1 ku 6 000,
coz —ina moje vysoké standardy - je opravdu malo. A invazivni testovani
se Casem také velmi zlepsilo. Biopsie choria (jednoznac¢né lepsi moznost)
pfindsi jen miniaturni riziko potratu, daleko nizsi nez téch uvadénych
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1 ku 200. V kazdém piipadé na tom nebudeme tak zle (tfebaZe jen to samo
se za nas nerozhodne — o tom si jesté povime).

Neinvazivni prenatalni screening

Koncepcné je prenatalni screening jednoducha zélezitost. Cilem je nalézt
u plodu néjakou vlastnost, kterd je béznéjsi pro déti s Downovym syndro-
mem, a na jejim zakladé pak informovat rodice o pravdépodobnosti, Ze je
jejich miminko néjak postizené.

Zakladni myslenka bude asi srozumitelnéjsi, kdyz si ji vysvétlime
na piikladu, ktery nesouvisi s téhotenstvim. Pfedstavme si proto emoci-
ondlné méné narocny proces nakupovani ovoce. V obchodé pred sebou
vidite hromadu kantalupti a chcete se ujistit, Ze ten, ktery si vyberete, bude
zraly. Abyste u jednoho konkrétniho melounu védéli jisté, Ze je zraly, bu-
dete ho muset rozkrojit a ochutnat. To vsak pochopitelné neni mozné dfiv,
nez si meloun koupite.

Misto toho nejspis zkusite zjistit, je-li ovoce zralé tak, Ze se zamyslite
nad vSim, co se da poznat zvendi. Jakou mé barvu? Jak voni? Na to maji
lidi vSechny mozné triky. Nékdo mi jednou fekl, Ze se to d4 poznat podle
toho, jestli je plod hodné tézky. At je vas osobni systém jakykoliv, teorie je
porad tataz. Vezméte si tfeba barvu. V praméru melouny, které maji ¢ast
ktiry jesté zelenou, budou zralé s mensi pravdépodobnosti. Proto uvidite-
-li meloun s nezelenou slupkou, pomyslite si, Ze bude pravdépodobnéji
zraly. Statistik by fekl, Ze se snazite vyvodit pravdu (jestli je, nebo neni zraly)
na zdkladé signdlu (v tomto pripadé podle toho, je-li kiira zelend).

S pomoci téchto technik si vyberete kantalup, ktery podle vas bude nejspis
zraly, a ten si koupite. Ale vite pfitom, Ze at jsou vase triky sebelepsi, urcité
riziko stale existuje. Je urcita Sance, Ze az prijdete domi a meloun rozkrojite,
zjistite, Ze je nezraly. Nékteré kantalupy, které vypadaji zrale, nejsou. Naopak
v kosi byvaji i kantalupy, které tam vsichni vraceji, protoze vypadaji nezrale —
jsou zelené, zvlast nevoni — a pfitom ve skutecnosti zralé jsou. To jsou dva
rtizné druhy ,,chyb”. V prvnim piipadé si myslite, Ze je vsechno v poradku,
ale ono neni. V tom druhém si myslite, Ze je néjaky problém, a on zadny neni.

Tento priklad vam mtze pfipadat absolutné mimo — a co do emocio-
nalni potence a diileZitosti nepochybné je! —, ale ze statistického hlediska
se velmi podoba fungovani screeningu v prvnim trimestru. Lékafi chtéji
identifikovat déti, které jsou zdravé (v naSem piikladu odpovidaji zralym
melountim). Znaji nékolik vlastnosti, které jsou obvyklejsi mezi zdravymi
détmi (v nasem piikladu zZadna zelena cast slupky). Vidi-li, Ze plod ma
néktery z téchto dobrych znak, je pravdépodobnéjsi, zZe je dité€ zdravé.

V piipadé Downova syndromu existuji tfi markery, které 1ékafte

.7

ve screeningu v prvnim trimestru zajimaji. Nejuzite¢néj$im z nich je

CésT ORUHA | PRVNI TRIMESTR

85



