Casna diagnostika strukturalnich
anomalil plodu — retrospektivni studie

D. Smetanova, GENNET s.r.o. Praha




Ultrazvukove vysetreni v |. trimestru

* Krvaceni v gravidite

e Lokalizace gravidity —
mimodélozni gr.

« Zhodnoceni jizvy po
predchozim SC

* Placentace -placenta accreta

e Prosperita gravidity

Presné urceni gestacniho veku
Diagnostika hrubych
morfologickych vad

Screening chromozomalnich vad
Stanovani poc¢tu plodu

Urceni chorionicity a amnionicity
v pripadé vicecetného
tehotenstvi

* Posouzeni zivotaschopnosti
casném tehotenstvi
délka embrya 1-2 mm prvné
zjistitelné na uz

e roste cca 1lmm/den

e hlavovy a ocasni konec
nerozeznatelné do cca 53 dnu —
12mm

BMJ. Apr 4, 1992; 304(6831): 867—869.

Fetal nuchal translucency: ultrasound
screening for chromosomal defects in first
trimester of pregnancy.
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and
The 10-14 Week Scan

Theoretical Course

Olomouc Duben, 1998

Screening komplikaci GENNET

tehotenstvi — preeklampsie,..

www.gennet.cz
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Screening I. trimestru VVV a komplikaci

tehotenstvi . M&feni v &asném
tehotenstvi GSD
» Uz vySetreni mezi 11 -13 +6 t.gr. (45 — od 35 dnu od PM: priumeér
84mm) ze tii naméfrenych hodnot
« Certifikovany sonografista * CRL poskytuje presnéjsi

« Kvalitni ultrazvukovy pristroj se odhad tehotenstvi, BPD

zabezpecenym servisem a moznosti * stanoveni presneho

dokumentace obrazkii gestacni veku optimalne
N mezi 10. — 13. +6 t.gr.

k ziskani diagnostickych informaci na presne datovani - zasadni -
principu ALARA vyznam pro dalsi sledovani

* Doppler ultrazvuk by mel byt pouzivan
pouze tehdy, pokud je to klinicky
indikovano

e Transabdominalni /transvaginalni
vySetreni
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Screening |. trimestru — morfologie plodu

e Visualization of normal anatomic structures between 11 and 13 6/7

weeksS (Timor-Tritsch IE et al. Am J Obstet Gynecol; 2004191:1247-52), zadni jama lebecni,
mozecek, srdce, zevni genital, pater — nelze spolehlive hodnotit

e Visualization of normal anatomic structures between 11 and 13 6/7

weeks (Souka et al. Ultrasound Obstet Gynecol 2004;24:730-4)
morfologie plodu(mimo srdce) dobfe hodnotitelna v 84% plodd s CRL 45-54 mm,

v96% CRL >65 mm

« Satisfactory images in 87% of cases using transabdominal and
transvaginal ultrasonography (Huggon et al. Ultrasound Obstet Gynecol
2002;20:22-9)

 Visualization of the four chamber view increased from 88% (at 11 to

11 6/7 weeks) to 100% (at 13 to 13 6/7 weeks) (Gembruch et al. Fetal
Diagn Ther 2000;15:20-31)
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ISUOG Practice Guidelines: performance of first-trimester fetal
ultrasound scan. Ultrasound Obstet Gynecol2013;41:102-113
11.-13.+6 t. gr.

* Hlava,krk: lebni kryt, koronalni a axialni rovina,
postranni komory, chorioid. plexy — symetricke, stredni
echo, acranius,holoprosencephalie, ventrikulomegalie,
Intrakranialni translucence — spinabifida, zadni jama
lebedni, vyrazna dilatace CM, prurez krku — hygroma
colli, cysty lymtf. zl., obliCej, profil, orbity a CocCky,
mikrognacii, rozstep rtu a patra, a anomalie profilu

e Hrudnik: branice, srdeCni anatomie Ctyrdutinova
projekce, vytokova Cast RV+LV, aortalni a duktalni
oblouk, ulozeni srdce, plice homogenni echogenicity,
bez vypotku nebo anechogennich/echogennich struktur

* Bricho: zaludek, moCovy méchyr, normalni situs solitus
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ISUOG Practice Guidelines: performance of first-trimester fetal
ultrasound scan. Ultrasound Obstet Gynecol2013;41:102-113
11.-13.+6 t. gr.

* Bricho: ledviny mirné echogenni,renalni cévy-barevneho
dopplerovskeho vysetreni, renalni dysplasie,

e Brisni sténa: upon pupecniku (fyziologicka umbil. hernie
do
12 tydne, urcCeni pocCtu pupecnikovych cev

e Zevni genital: urCeni pohlavi, sagitalni rovina

* KoncCetiny: pritomnost/absence dlouhych kosti HK, DK,
normalni postaveni rukou a nohou, prsty ruky od 11 tydne,
abnormity a izolované deformity koncetin

» Pater: podelné a pricne rezy, posouzeni kozniho krytu,
kvalitni obraz patere ve stfedni roving, zmény CNS
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Early evaluation of embryonic anatomy: factors influencing ultrasonographic

visualisation between 8 and 10+6 weeks’ gestation
C. Votinol, M. Guizanil, M. Condorellil, R. Votinol,

D. Gayraud2, T. Cosl

Obstetrics and Gynecology, University Hospital Brugmann,

Brussels, Belgium; 2Science and Statistics, KU Leuven,

Leuven, Belgium

» Schopnost vizualizovat: CNS, o¢i, rty, srdce - ¢tyrkomorova projekce
a vytokové trakty, ruce a nohy, zaludek, ledviny, pater a moc¢ovy méchyr.

* CRL 16-44mm, BMI matky, vzdalenost mezi sondou a plodem, pozice placenty,
parita

» Vizualizace srdce, CNS , koncetin zavisi na CRL. na vzdalenosti sondy a embrya.

» Vizualizace obli¢eje, zaludku, ledvin, patere zavisi na CRL, vzdalenosti sondy a embrya,
parity, pozice placenty

« CNS 97 — 98%
» Oblicej 62 - 83%
« Srdce 92 - 96%
* Koncetiny 97 - 99%
 Zaludek 87 — 93%
e Ledviny 6 - 76%
* Mocovy méchyr 1-27%
o Pater 21 -87%

GENNET

www.gennet.cz



12,
10

70
60
50
40 -
30
20
10

© N » O ®

acran. CNS

Morfologicke VVV 2008 |

NTD AWD ORO VCC URO GIT hrud. konce. ”EHF—J-I'N'I'E

Morfologické VVV 2004

EI. trimestr B II1. trimestr

20

15

5,

0

acran. CNS

NTD AWD ORO VCC URO GIT hrud. konce NIHF JINE

NTD AWD ORO VCC URO GIT hrud. konée. NIHF JINE

O I. trimestr B II1. trimestr

Morfologicke VVV 2014

O1I. trimestr B II. trlmestr| GENNET

www.gennet.cz



Morfologické VVV I. trim. x Il. trim.:
2004 x 2008 x 2010 x 2014

2004 2008
’D I.trim. B I1.trim. - pozvany pro poz.biochem.‘ ’D I.trim. B IL.trim. - pozvany pro poz.biochem.
2 6-
5,
1,51
4
1 3-
2,
0,5
1,
0- 0
akran,anenc. gastrosch. omfalok. akran,anenc. gastrosch. omfalok.
I I.trim. M IL.trim. - pozvany pro poz.biochem. [ I.trim. B IL.trim. - pozvany pro poz.biochem.
7,
6,
5,
4,
3,
2,
1,
0_
akran,anenc. gastrosch. omfalok. akran,anenc. gastrosch. omfalok.
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Morfologické VVV 2005 - 2009
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Screening I. trimestru VVV a komplikaci
tehotenstvi - vyhody

« Casna detekce/vylouéeni mnoha zavaznych VVV

« Casné zjisténi rizikovych gravidit

- Casna geneticka konzultace a diagnostika

 V pripadé potreby ukonceni gravidity v zacatku tehotenstvi




Screening |. trimestru VVV a
komplikaci téhotenstvi - omezeni

* Dostatek kvalifikovanych a zkuSenych pracovniku

* Pozdéjsi vyvoj nékterych anatomickych struktur a
patologii - CNS, srdecni anatomie

* Nejednoznacna geneticka konzultace: nejisty
klinicky vyznam nékterych uz nalezu

* CVS dle FMF: CVS ne pred 11 t. gr., riziko potratu
cca 1%, CVS pred 10 t.gr. - malé riziko abnormalit v
prstech alnebo koncetinach

www.gennet.cz



Faktory ovlivaujici vizualizaci struktur plodu
a detekci anomalii plodu

*Transvaginalni sonda zlepSuje vizualizaci

Highest detection rates using transabdominal and transvaginal ultrasonography
(Timor-Tritsch 2004), TVS particularly helpful in examining the face, kldneYs, and
bladder (Souka 2004), TVS particularly beneficial in obese patients (Hendler 2004)

Adekvatni cas vysetreni . | |
Adequate examination time and proper training of the sonographer (Timor-Tritsch
2004C11), prumerné vice jak 20 min.

*Erudice sonografisty | |
Sensitivity zyospears to increase with experience (Taipale. Obstet Gynecol
2003;101:273-8)
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e Screening I. trimestru - v€asna diagnostika vrozenych vyvojovych
vad

 Konzultace pri nejednoznaéném ultrazvukovém nalezu:
informace o ev. VVV ?

dalsi uz vysetreni, kdy je predpoklad presnéjsi diagnoézy
zadna opatreni

e Screening: vyhledavani VVV arizikovych gravidit,

* Prokazana VVV: moznost volby zda v gravidité pokracovat

porodni péce v perinalogickém centru s navaznosti
nasledné odborné péce o novorozence s VVV

GENNET
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Deékuji za pozornost
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Centrum lékarské genetiky a reprodukéni
mediciny

Kostelni 9
170 00 Praha 7
Tel.: +420 222 313 000
Fax: +420 222 315 577

E-mail:

www.gennet.cz
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