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Zmeny v prenatalnej diagnostike
Metodicky list k prenatalnimu skriningu vrodenych vyvojovych chyb

Dovolujeme si Vas upozornit na planovanu zmenu v prenatalnej diagnostike. Od 1.5.2011 zavadzame
novy marker Il. trimestra — nekonjugovany estriol — uEs.

Nekonjugovany (volny) estriol — uE;

Estriol je hlavny steroidny hormén syntetizovany placentou. Prva faza jeho syntézy je fetélna, z
cholesterolu vznikajuceho de novo alebo prijatého z materskej cirkulacie vznika pregnenolon, ktory sa
nasledne sulfatuje v kére fetalnej nadoblicky a konvertuje sa na DHEAS. V dalSom kroku prebieha vo
fetalnej pe€eni 16 — alfa - hydroxylacia a transport do placenty. V placente sulfataza odstiepi sulfat a
konvertuje volny steroidny medziprodukt na estriol.

Na vznik estriolu je teda nutna spolupraca plodu a placenty, a preto hladina estriolu je idealnym
markerom funkcie celej fetoplacentarnej jednotky.

Estriol sa v materskej cirkulacii vyskytuje len asi v 9% ako volny, vaésina je v konjugovanej forme ako
glukuronid a sulfat. Za fyziologickych okolnosti sa koncentracia estriolu zvySuje az do pdrodu,
paralelne s rastom plodu a placenty. Z tohto dovodu je senzitivnejSim indikdtorom alternovaného
fetalneho metabolizmu ako ktorykofvek iny marker. Jeho znizené hodnoty alebo néhly pokles
signalizuju vnutromaternicovu tiesen plodu a odrazaju zhorSenu fetoplacentarnu funkciu.

Estriol je markerom Il. trimestra v multimarkerovom prenatalnom skriningu. V tehotenstvach s plodom
postihnutym chromozémovou aberaciou je hladina estriolu v sére matky niZSia. Pri Downovom
syndréme je toto znizenie na urovni 0,70 MoM (SURRUS), pri Edwardsovom syndréme 0,43 MoM
(Palomaki,1995), pri triploidii nachadzame normalnu alebo znizenu hladinu.

Zavedenie dalSieho markera Il.trimestra a rozSirenie double testu na triple test by malo priniest
zvySenie senzitivity druhotrimestrového biochemického skriningu zo 66% (double test) na 74% (triple
test) pri 5% faloSnej pozitivite. Pri sérum integrovanovanom teste (I. trimester: PAPP-A, Il. trimester
AFP, HCG) by sa pridanim uE; mala senzitivita zvysit z 83% na 85% a pri integrovanom teste

(I. trimester: PAPP-A, NT, Il. trimester AFP, HCG) z 90% na 92% pri 5% faloSnej pozitivite (SURUSS).

Osobitny vyznam ma stanovenie uE; pri skriningu SLOS (Smith — Lemli - Opitzov syndrém). Je to
metabolicko - malformacny syndrom s poruchou v biosyntéze cholesterolu spésobeny deficitom 7 -
dehydrocholesterolreduktazy. U deti so SLOS je charakteristicka velmi nizka koncentracia celkového
cholesterolu, hypoténia, neprospievanie, mentalna retardacia a VVCH viacerych organovych
systémov. Prenatalne je typicka velmi nizka koncentracia uE; v sére matiek s plodom postihnutym
tymto syndrémom (<0,2 MoM, Schoen 2003).

Odber: Standardna biochemicka skumavka s gélom, v intervale 14+0 — 2246, idealne 15+0 - 16+6
podla UZV spolu s ostatnymi markermi Il. trimestra (AFP, HCG). Vzhladom na kompletné
preplacanie prenatalneho skriningu ZP bude od 1. 5. 2011 doordinované uE; u vSetkych
tehotnych, ktoré pridu do skriningu v Il. trimestri gravidity. V pripade, ze si vySetrenie uE;
v ramci prenatalneho skriningu nezelate, prosime o nahlasenie tohto faktu na doleuvedené telefénne
Cislo.
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Metoda: chemiluminiscencna enzymaticka imunochemicka reakcia na analyzatore IMMULITE 2000.

Predpokladané hodnoty:

Stred gestacného tyzdna uE3 (nmoll/l)
14 0,49-2,12
15 0,91-2,98
16 1,33 -4,01
17 1,81 -5,36
18 2,67-7,46
19 3,47 - 10,46

Zdroj: Unconjugated Estriol Trisomy 21 Application Sheet, Siemens

Tieto hodnoty treba brat len ako orientacné, hodnoty medianov budu, rovnako ako u ostatnych
markerov prenatalneho skriningu, v pravidelnych intervaloch prepocitané a aktualizované.

Zaroven by sme Vas chceli poprosit o spolupracu. Vzhladom na to, ze vyhodnocujeme relativne velky
pocCet tehotnych, ocenili by sme spatnu vazbu od spolupracujucich gynekolégov. Prosime preto o
nahlasenie pozitivneho vysledku AMC resp. narodenie dietata s chromozémovou aberaciou alebo
VVCH u tehotnych, ktoré boli vyhodnotené v Medirex, a.s., a to bez ohladu na vysledok skriningu, na
tel. Cislo 02/20829315 (MUDr. Schenkova, MUDr. Cingelova), alebo mailom na adresu
katarina.schenkova@medirex.sk. Za spolupracu vopred dakujeme.

BlizSie informacie Vam poskytneme na tel. €isle 02/20829315 alebo katarina.schenkova@medirex.sk.
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