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SOUHRN

Cil studie:Prinos dopplerovského vy$eni (¥ prenatalni diagnostice
vybranych tyfi vrozenych vyvojovych vad.

Typ studie:Prospektivni klinicka studie.

Néazev a sidlo pracovistUstav léka#ské genetiky a fetalni mediciny a
porodnicko gynekologicka klinika FN a LF UP Olomouc

Metodika:U 34 pacientek s prenatéldiagnostikovanym gkterym typem
vrozené vyvojové vady plodu byly stanoveny dopplske pfitokové

kiivky a meteny hodnoty pulsatilniho indexu (PI) v arteria ulichlis a

v arteria cerebri media plodu.

Vysledky:Patologické hodnoty dopplerometrie byly ziskariyBuypacientek
(chromozomalni aberace — 3x, gastroschisis — 2fratjmaticka hernie —
2x, abnormality uropoetického traktu — 2x, intemgdrocefalus — 4x,
mikrocephalie, anencephalie, encephalocele, nominuwdrops plodu,
thoracopagus — Ix).

Zawr. V naSem souboru jsme vsouladu s literaturou zaenafn
abnormalni pitoky v arteria umbilicalis u trisomii 21. chromosom
Moznost vyuziti pulzni dopplerometrie v umbilikalaiterii, jako pomocné
metody @i prenatalnim screeningu chromozomalnich aberacinimestru
gravidity, si vSak vyZaduje @eni na dalSich rozsahlejSich studiich.
Analyza dopplerovskych fkvek umokuje posouzeni furidniho stavu
plodu. V naSem souboru jsme ziskali patologickénlobg dopplerometrie u
vrozenych vyvojovych vad natolik zavaznych, Ze sabwy indikaci
k ukorteni gravidity. Naproti tomu udkolika obdobnych morfologickych
defetk jsme zjistili normalni pitokové pongry ve sledovanych cévach. V
téchto gipadech, vzhledem k zavaznosti malformace, vSak élmem
dopplerometrické posouzeni fuimkho stavu plodu prognosticky vyznam.
Klicovéa slova:Dopplerometrie, prenatalni diagnostika, vrozenéjgve

vady.



SUMMARY

Objective:Impact of Doppler system in detection of congénita
malformations during prenatal diagnosis.

Design:Prospective clinical study.

Setting:Department of Medical Genetics and Fetal Mediddepartment
of Obstetrics and Gynecology FN UP Olomouc.

Methods:In 34 pregnancies with prenataly diagnosed congleni
malformation the umbilical artery pulsatility indéRl) and middle cerebral
artery Pl were assessed (measured).

Results:Abnormal Doppler patterns were obtained in 18grds
(chromosomal abnormalities - 3x, gastroschisis ~diaphragmatic hernia —
2x, urinary tract abnormalities — 2x, internal hyciphalus — 4x,
microcephaly, anencephaly, encephalocele, non-inerhydrops of the
fetus, thoracopagus — 1x).

Conclusion:ln accordance to literature abnormal Doppler pastén
umbilical artery were obtained in trisomy 21 fetiséhe use of umbilical
artery Pl or ductus venosus Pl in the first trireestf pregnancy as an
additional parameter for screening purposes neelds tonfirmed by
further investigation (needs to be further explyred

Pulsed Doppler waveform analysis gives a posg/tititappreciate
functional state of the fetus. In our patient &lenormal Doppler patterns
were found in such substantial congenital malforomatthat they indicated
pregnancy termination themselves. On the other imasdveral similar
morphological defects normal Doppler patterns weuad. In these cases,
in regard to the type of malformation, the Dop@ppreciation of fetal
functional state was not prognostically importaigigificant).
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UvoD

Pulzni a barevna dopplerometrie se stava stale nviibenim vySetenim
v ramci specializovaného prenatalniho vigeit Pulznim dopplerem
sledujeme pitokové pondry v cévach, které reaguji na &ny odporu
perifernich tkani. ® meéfeni v arteria umbilicalis ziskavdme cennou
informaci o funknim stavu placenty. Nasledné &my v cerebralni cirkulaci
odrazi reakci plodu na rozvijejici se distressmaziuji odhad jeho rezerv.
Na nasem pracovisti jsme se pokusiléivmoznosti dopplerometrie, jako
pomocné metody, ip stanoveni zavaznostiékterych tym vrozenych
vyvojovych vad, pipadré jako pomocnhou metodu fip cilené detekci
chromozomalnich aberaci. Cilem prace bylo takéitzjisda stanoveni
funkéniho stavu nenarozeného jedincéedevsim informace o vitalnich
rezervach kardiopulmonélniho systému in uter@Zenbyt vyznamnym
funkénim dophujicim vySetenim. To by efektivé doplnilo vySetovaci
algoritmus, jehoz cilem je stanoveni co nejopti§diho nasledného
porodnického postupu, s ohledem na stugmstiZzeni plodu a vySku

gestace.

SOUBOR A METODIKA

Soubor pacientek

V obdobi odfijna 1998 do ledna 2000, byly u 3#hotnych, s prenatain
diagnostikovanymiiznymi typy vrozenych vyvojovych vad (VVV) plodu,
posuzovany dopplerometrickéiwky v arteria umbilicalis a v arteria cerebri
media. Ke kvantifikaci Kvek bylo pouZito pulsatilniho indexu (PI). dni
byla provadna v 16. — 37. tydnu gravidity (median 23,9 tydestk matek
v doke vySeteni byl 18 — 38 let (median 25,8 let).

Strukturu sledovaného souboru shrnuje nasledajficilka (tab. 1).



Pristrojové vybaveni

VySeteni byla provagha na Ustavu |ékaké genetiky a fetalni mediciny
LF UP v Olomouci naifstroji TOSHIBA ,EccoCee" SSA-340 s konvexni
abdominalni sondou 3,75 MHz a s vaginalni sonddu MHz. Déle na
Porodnicko — gynekologické klinice LF UP v Olomouna [Fistroji
HEWLETT PACKARD ,(mage Point® M-2410-A s konvexnimi
abdominalnimi multifrekvednimi sondami 2,0-3,5-5,0 Mhz a 3,5-5,0-7,5

Mhz a s vaginélni sektorovou multifrekwer sodnou 5,0-7,5.

VYSLEDKY

Patologické hodnoty dopplerometrie (tab. 2-7):

Sledovany soubor je dostiznorody a zatim neni dost&me rozsahly, aby
umoznil statistické zhodnoceni v jednotlivych kateigh. Proto uvadime i
vysledky ve vybranych skupinach jednogliv

DISKUSE

Dopplerometrie prtoku v arteria umbilicalis poskytuje nefimou, ale

vyznamnou informaci o stavu fetoplacentarni cirkalgiz kthem prvni
poloviny &hotenstvi (7, 10). Rtok v umbilikalni arterii je mozno

zaznamenat od 8. tydnghbtenstvi, stefnjako v ductus venosy8, 18). Do

konce 13. tydne je pro dopplerovskouitpkovou Kivku v umbilikalni
arterii charakteristicka népomnost end-diastolického fioku. Od 14.
tydne by n&l byt u normalg probihajiciho dhotenstvi konstantni ¢titelny
end-diastolicky pitok pfitomen (10).

U plodi s trisomii 18. nebo 21. chromosomu sg&dm prvni poloviny
t¢hotenstvicasto vyskytuje abnormni ok v arteria umbilicalis a v ductus
venosus (3, 4, 5, 8, 9, 11, 12, 13, 14). Plody rerabzomalnimi



abnormalitami majtastoc¢asné funkni a morfologické vyvojové poruchy
vedouci ke spontannimu abortu nefagnému rozvoji intrauterinnfistove
retardace (8). U trisomie 18. chromosomu se §lfieln prvniho trimestru
tehotenstvi vyviji fetalni tstova retardace, coz je uwéd jako jedno
z moznych vysstleni. Pro vysSi hodnoty Pl v umbilikalni arteriitisomii
21. chromosomu, ale neni jasné Wani (6).

Nepritomnost end-diastolického tioku, nebo dokonce reversni end-
diastolicky pfitok behem l1ll. trimestru ¢hotenstvi je povazovan za velmi
zavazny ukazatel mozného ohroZeni plodu u rizikbv§hotenstvi. U
plodi s chromozomalnimi odchylkami jéifpmencastji (10, 14).

V naSem souboru jsme naiili patologické hodnoty dopplerometrie eth
plodi strisomii 21. chromosomu. V prvnimiipad byla diagndza
stanovena v 18. tydnu &hbtenstvi bylo ukoteno. Druhd pacientka (Il
gravida / | para, 25 let) proSldadnym prenatalnim screeningem
s negativnim vysledkem detre¢ genetického ultrazvukového vyEeni
v prvnim i druhém trimestru). Ve 29. tydnu byl #§i$ abnormni pitok
v arteria umbilicalis — patologie az ,zero flow".oPzbyvajici ¢ast
t¢hotenstvi byla hospitalizovana na por.-gyn. klini€kod odpovidal dle
biometrie vySce gestace s adekvatni naslednou dioamristu. Jen
intermitentd byly pritomny hranini KTG zaznamy. Ritokové pongry
v arteria umbilicalis byly monitorovany v odstupudBi a pohybovaly se
na horni hranici pasma rizika. V 38. tydnu byl #$&sm fezem porozen
eutroficky plod. Diagn6za m. Down byla stanovengazorodu. Veretim
piipact (Il gravida / | para, 29 let) se jednaloahatenstvi po IVF + ET se
dvéma plody (gemini biamniales, bichoriales). Premdt&creening byl
negativni (¢etné genetického ultrazvukového vyEeti v prvnim i druhém
trimestru). V 36. tydnu ip ultrazvukovém vyséeni byl zjiSén nulovy az
reverzni piitok v arteria umbilicalis u jednoho plodu. Druhyogl nmel
praitok normalni. U obou plad byl normalni KTG zaznam. éhotenstvi
bylo v 36. tydnu ukoteno cistskym rezem. Porozeny plody §&ke —
2160g, 44cm, hoch — 2010g, 44cm) bez znamek asBphigpotrofie. Po



porodu byl u plodu s prenatéldiagnostikovanym patologickym jiokem

v umbilikalni arterii zjis¢n karyotyp 47,XY,21+. Ve druhém aetim
piipadt byl abnormni pitok v arteria umbilicalis jedinou prenatéln
diagnostikovanou patologii.

Prenatalni diagnostika diafragmatické hernie jejespo s vice nez 80%
mortalitou a je obtizné fpdpowdét, které plody maji realnou Sanci na
pieziti a které nikoliv. Mezi parametry ouiujici progndzu pdt i gest&ni
vék v dol® diagndzy, herniované organy,figruzené malformace a
piitomnost polyhydramnia. Pomoci barevné dopplerdmgrmozno doie
posoudit pozici jaterni tk&nnad Urovni branice, ktera se jevi jako
prognosticky zavazny faktor (1). Je popisovanaitopnost umbilikalni
vény a ductus venosus intratoraké(fh6). Dopplerometrii Ize row pouzit
pii hodnoceni event. fiomnosti levostranné ventrikularni hypoplazie,
povaZzované také zaigruzeny faktor negativhovliviiujici prognozu (17).
Z hlediska prognozy je mozno rasinposuzovat parametry fetalni ,dychaci
aktivity* sledovanim rychlosti pohybu nazalni tekyt (2). V naSem
klinickém souboru jsme hodnotili jiokové pordry ve sledovanych cévach
u dvou giipadi prenataly diagnostikované diafragmatické hernie. Ve dvou
Z nich, ve 24. a ve 26. tydnéhbtenstvi, jsme na#ili patologické hodnoty
pratoku v arteria umbilicalis. Ve druhéntipadt i ,revers flow" v arteria
cerebri media. Obtehotenstvi byla po stanoveni diagndzy uteme.

Hodnotili jsme roviZz dopplerovské ptokové Kivky u trech pipadi
prenatalg diagnostikovanych gastroschiz. Ve dvou z nich6v d ve 22.
tydnu €hotenstvi, jsme zaznamenali patologicky utpk v arteria
umbilicalis. V prvnim pipact i ,ZERO FLOW" v arteria cerebri media.
Robinson popisuje u pldds gastroschizou abnormni tvafijokové Kivky

v arteria umbilicalis s charakteristickym feaem (,notch”). Jako jedno
z moznych vys#tleni pro tento nalez uvadi dislokaci Zaludku v nim
popisovanych fipadech. Tuto tvarovou atypii dopplerovskéivky jsme

v naSem souboru nezaznamenali (15). Ve vSdéebht ggipadech byla

tehotenstvi po stanoveni diagndzy ukena.



U nekterych morfologickych abnormit v oblasti hlaky plodu nebo u
rozsadhlého vnihiho hydrocephalu jsme ziskali patologické hodnoty
priatoku v cerebralninfeCisti pii normalnim pétoku v arteria umbilicalis.
Vyswétlujeme si to zminou anatomickych po#ni v oblasti cerebralni
cirkulace vlivem mechanického utlaku, nikoli jakankéni reakci na
celkovy stav plodu. Viipact nekterych tZzkych defeki (anencefalie) se

nam nepodado hodnoty pfitoku v arteria cerebri media ani .

ZAVER

V naSem souboru jsme v souladu s literaturou zanalineabnormalni
pratoky v arteria umbilicalis u trisomii 21. chromozomMoznost vyuziti
pulzni dopplerometrie v umbilikalni arterii, jakoorqpocné metody ip
prenatalnim screeningu chromozomalnich aberactrimestru gravidity, si
vSak vyZaduje ateni na dalSich rozsahlejSich studiich.

Zobrazovaci moznosti barevné dopplerometrie umpz prenatalni
diagnostiku gkterych vrozenych vyvojovych vad, event. diferehtdia
diagnostiku mezigmito vadami, kterd by jinak nebyla v prenatalnindaii
mozna (VVV srdce, ageneze ledvin). Pulzni dopplati®m potom
umoziuje u rekterych z nich posouzeni prognostické zavaznosti.
Analyza dopplerovskych ikek umozuje posouzeni furiho stavu
plodu, stanoveni jeho rezerv, ev. dynamické slédbyejich zndn a tim
posouzeni prognostické zavaznosti. Tento dalSofakiize pomoci citliji

a efektivigji stanovit nasledny diferencialni postup vzhledé&m stupni
postiZzeni plodu a vyScéhotenstvi.

V naSem souboru jsme ziskali patologické hodnotypteyometrie u
vrozenych vyvojovych vad natolik zavaznych, Ze sabwy indikaci
k ukorteni gravidity. Naproti tomu uékolika obdobnych morfologickych
defetki jsme zjistili normalni pitokové pondry ve sledovanych cévach. V
téchto pipadech, vzhledem k z&vaZznosti malformace, vSak ¢lmem

dopplerometrické posouzeni fummkho stavu plodu prognosticky vyznam.
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TABULKY

Tab. 1. Sledovany soubor pacientek.

Typ prenatalt diagnostikované

Pcatet sledovanych Patologické hodnoty %

abnormity pacientek dopplerometrie

NTD a abnormity v oblasti hlagky 9 7 77,7
VVV uropoetického traktu 8 2 25
Gastroschizy 3 2 66,6
Chromosomalni aberace 3 3 10d
Diafragmatické hernie 2 2 100
VVV srdce 2 0 0
Jiné morfologické abnormity 7 2 28,5
Celkem 34 18 52,9
Tab. 2. Chromosomalni aberace.

g.h. wk Pl-AU PI-ACM
47 ,XX,21+ 18.t 25 let 1,94 (patologie) .Zero flow"
47 XX, 21+ 29.t 25 let 2,00 (patologie)
47,XY,21+ 35.t 29 let .zero flow*
Tab. 3. Diafragmatické hernie.

g.h. wk PI-AU PI-ACM
Diaframaticka hernie 241 18 let] 1,78 (patologie Jdtologie)
Diafragmaticka hernie 26.1 20 let 2,13 (patologie ges/flow”
Tab. 4. Gastroschizy.

g.h. wk Pl-AU PI-ACM
Gastroschiza 16.1 19 let 1,78 (patologie ,Zzero flow"
Gastroschiza 221 22 let 1,70 (patologieg) 2,29 (norma
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Tab. 5. VVV uropoetického traktu.
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