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Napriek celosvetovej preferencii prvotrimestralneho skriningu pri odhalovani gravidit s vysokym rizikom aneuploi-
dii ma druhotrimestralne sonografické vysetrenie plodu a geneticky sonogram stale velky vyznam. Dévodom je ne-
existujuci plosny prvotrimestralny skrining a optimalne obdobie na spolahlivejSiu diagnostiku vrodenych chyb plo-
du. VySetrenie tvare plodu patri medzi déleZité sucasti prenatalnej sonografie, a to nielen pocas druhého trimestra
gravidity. Facialne markery objavené v priebehu poslednych 20 rokov sa v r6znej miere podielaju na zvySeni sen-
zitivity a zniZeni faloSnej pozitivity skriningovych programov chromozémovych abnormalit u plodov.
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Facial markers of chromosomal abnormalities in first and second trimester

Despite the worldwide preference of first-trimester screening for the detection of pregnancy with high risk of ane-
uploidy, second-trimester ultrasound examination of the foetus and genetic sonogram are still of great importan-
ce. It is due to the non-existent prevalent first-trimester screening and the optimal time for more reliable diagnosis
of congenital foetal abnormalities. Assessment of foetal face is one of the important components of prenatal sono-
graphy, not only during the second trimester of pregnancy. Facial profile markers discovered in the course of recent
20 years have been involved in varying degrees in increasing sensitivity and reducing the false positivity in scree-
ning programs of chromosomal abnormalities in foetuses.
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Uvod

Trizémia 21. chromozému je najcastejSou chromozomalnou
aberaciou u Cloveka. Ide o genetické ochorenie, ktorého podsta-
tou je pritomnost nadpoc€etného chromozému 21 v ludskom ge-
néme. Jej fenotypovym prejavom je Downov syndrom. Vyskytu-
je sa s frekvenciou 1 na 750 Zivonarodenych novorodencov®.

NajdélezitejSim prenatalnym skriningovym testom Downov-
ho syndrému je prvotrimestralny kombinovany test. Kombina-
ciou vysledkov sérovych koncentracii PAPP-A a volného 3-hCG
a sonograficky ziskanej hodnoty Sijového prejasnenia v prvom
trimestri mozno odhalit' az 90 % rizikovych gravidit pri 5 % miere
falo$nej pozitivity®®. Pridanim dalSich prvotrimestralnych mar-
kerov (nosova kost, ductus venosus, trikuspidalna regurgitacia)
ku kombinovanému testu mozno docielit 95 % senzitivitu pri za-
chovani 5 % miery falo$nej pozitivity“®.

Na Slovensku je celoplosny prvotrimestralny skrining Downov-
ho syndrému stale velky problém. V Statistickych analyzach NCZI
(Narodné centrum zdravotnickych informacii) z poslednych ro-
kov chybaju relevantné udaje o prenatalnom skriningu a prena-
talnej diagnostike vbbec. Povinnym skriningovym testom je sta-
le druhotrimestralny tripple test, dokonca akceptovany aj vo forme
double testu, ktorého senzitivita je priblizne 65 % pri 5 % miere fa-
loSnej pozitivity™19, Okrem toho kazda Zena, ktora dosiahne v ¢a-
se narodenia dietata 35 rokov, je automaticky pozitivna na skrining.
Ak bude aj na Slovensku pokracovat' celosvetovy trend narastu
Zien rodiacich vo vy§Som veku (nad 35 rokov ich v roku 2016 bolo
viac ako 17 %), pocet pripadov indikovanych na invazivnu prena-
talnu diagnostiku méze byt za kratky ¢as alarmujlci®.

Aj preto druhotrimestralny geneticky sonogram, koncipova-
ny viacerymi autormi v 90. rokoch, zohrava v skriningu chromo-
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zomalnych aberacii dbleziti tlohu. Jeho cielom je na zaklade
pritomnosti i nepritomnosti Strukturalnych abnormalit plodu, i
pritomnosti ,soft markerov* chromozomalnych aberacii prehod-
notit' pdvodné riziko, stanovené predchadzajlcou skriningovou
metddou (vek, biochemicky skrining, anamnéza). VySetrenim
Statisticky najvyznamnejSich softmarkerov s vysokymi hodno-
tami pozitivnych pravdepodobnostnych pomerov (LR, likelihood
ratio), medzi ktoré patria aj facialne markery, mozno v priebe-
hu druhotrimestralneho ultrazvuku odhalit' viac ako 90 % plodov
s Downovym syndrémom pri zachovani akceptovatelnej miery
faloSnej pozitivity pod 5 %, a tym znizit poCet pripadov indiko-
vanych na invazivnu prenatalnu diagnostikut-®),

Facialne markery v prvom trimestri

Objav dalSich prvotrimestralnych markerov, ako bola absen-
cia nosovej kosti, trikuspidalna regurgitacia ¢i abnormalny prie-
tok v ductus venosus, posunul prvotrimestralny skrining medzi
vrcholné metddy prenatalnej diagnostiky, a to nielen chromozo-
malnych aberacii u plodov©¢1217,

VySetrenie nosovej kosti v prvom trimestri je dnes uz takmer
neoddelitelnou sucastou v€asného skriningu chromozomalnych
aberacii napriek tomu, Ze mnoho autorov zaoberajlcich sa roz-
siahlymi Stidiami o USG vySetreni nosovej kosti v tomto obdo-
bi upozorfiuje na naro¢nost metodiky a zavaznost nespravnej
interpretacie tohto vySetrenia (faloSna pozitivita €i negativita).
Metdda vySetrenia je stanovena a certifikovana nadaciou FMF
v Londyne®®,

K zasadam vysetrenia patri: dizka embrya viac ako 42 mm,
plod musi byt obrateny ,tvarou” k sonde, zobrazovana len horna
Cast hrudnika a hlava plodu, midsagitalna rovina tvare plodu, in-
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TEMA CISLA

Obrazok 1. Zobrazenie fetalneho profilu so zobrazenim nosovej
kosti v prvom trimestri

oranZova zobrazuje 2 menej echogénne linie — Spicka nosa a koZa v ob-
lasti chrbta nosa, zelena zobrazuje nosovu kost’

sonacny uhol priblizne 90 stupriov. Pri dodrzani zasad zobraze-
nia nosovej kosti st v oblasti nosa viditelné 3 echogénne Struktdry
(obrazok 1). Dve echogénne Struktlry su paralelne ulozené pod
sebou (equal sign). Horna linia predstavuje kozu v oblasti chrbta
nosa a spodna, echogénnejSia, predstavuje nosovu kost. Tretia
linia vzdialenejSia od ¢ela plodu predstavuje kozu na Spicke nosa.
Ak chyba spodna echogénnejSia linia v equal sign, je diagnéza
absencie nosovej kosti potvrdena. Absencia sa opisuje aj vtedy,
ak sa spodna linia zobrazuje menej echogénne ako kozna linia,
alebo ak sa nosova kost' zobrazuje ako echogénna bodka. USG
vySetrenie nosovej kosti limituje niekolko faktorov: tvar plodu od-
vratena od sondy alebo k vySetrujicemu, vertikalna poloha plo-
du, prsty ruk plodu na tvari alebo pred tvarou. Medzi dalSie patri:
obezita pacientky, myémy uteru, retroflexia uteru®. Prvykrat ab-
senciu nosovej kosti opisala Cicerova v roku 2001 a to u 73 % tri-
zomickych plodov a len u 0,5 % zdravych plodov medzi 11. a 14.
tyzdriom gravidity®®. Nosova kost' ako marker je nezavisla od nu-
chalnej translucencie a rastie progresivne s dizkou embrya, a to
aj u plodov s trizémiou 21 @, Absencia nosovej kosti bola zazna-
menana aj u plodov s inymi aneuploidiami (53 % u plodov s tri-
zémiou 18 a u 45 % plodov s trizémiou 13)@Y. Absencia nosove;j
kosti ako marker aneuploidii zvySi senzitivitu prvotrimestralneho
skriningu na 95 % pri 5 % miere faloSnej pozitivity©22,
Dosledkom snahy o dalSie zvySenie senzitivity skriningu ane-
uploidii bolo hladanie a objav dalSich facialnych markerov, medzi
ktoré patri vySetrenie frontomaxilarneho facialneho (FMF) uhla.
Podstatou Sirokého frontomaxilarneho uhla u plodov s trizémiou
21 je pritomnost’ plochej tvare, ktora je charakteristickou fenoty-
povou ¢rtou Downovho syndrému®@, Lauridsen a kol. pri vySetre-
ni 31 potratenych plodov s trizémiou 21 zistili, Ze obidva kompo-
nenty tvrdého podnebia, maxila a podnebné kosti su kratSie ako
u chromozomalne normalnych plodov. Tento fakt je spdsobeny
pomals$im rastom maxily v porovnani s rastom mandibuly®. Me-
todiku vySetrenia znazorfiuje obrazok 2. FMF uhol sa vySetruje
v prisnej midsagitalnej rovine pomocou 2D alebo 3D technoldgie,
velkost uhla klesa s gestacnym vekom plodu a je nezavisly od
hrabky Sijového prejasnenia a prvotrimestralnych biochemickych
u 69 % plodov s Downovym syndromom a len u 5 % zdravych plo-
dov®, Integraciou tohto markera do prvotrimestralneho skrinin-
gu sa zvySi miera detekcie z 90 % na 94 % pri 5 % miere falos-
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Obrazok 2. VySetrenie FMF uhla v prvom trimestri

V spravnej rovine zobrazujeme Spicku nosa, telencephalon a Sijové pre-
jasnenie, tvrdé podnebie ma pravidelny tvar. FMF uhol je definovany
ako uhol medzi liniou prechadzajicou hornym okrajom podnebia a li-
niou prechadzajucou okrajom frontalnej kosti.

nej pozitivity®. Ako vSak uvadzaju autori a ukazuje sicasna prax,
napriek potencialu tohto markera, vzhladom na ¢asovu a technic-
ki narocnost nebolo vySetrenie FMF uhla zaclenené medzi Stan-
dardné sucasti prvotrimestralneho skriningu®29,

V najnovSej Stadii sa Bakker snazi o eSte detailnejSie vyset-
renie tvare plodu a odhalenie jej abnormalit (defekty, mikrogna-
tia) vySetrovanim typickych druhotrimestralnych markerov (no-
sova kost'— NB, prenazalny edém — PNT, pomer PNT/NB, index
prefrontalneho priestoru — PFSR a inych) v prvom trimestri, a to
u plodov s aneuploidiou, razStepom podnebia €i hypoplaziou
mandibuly®”. Vysledky Stidie poukazuji na mozné pouZitie dal-
Sich facialnych markerov na zvySenie senzitivity prvotrimestral-
neho skriningu aneuploidii. Rast nosovej kosti a prenazalne-
ho tkaniva pokraguje s dizkou plodu (CRL), av&ak hoci pomer
PNT/NB je v druhom a tretom trimestri konStantny, v prvom tri-
mestri klesa s vekom plodu, pretoze rast prenazalneho tkaniva
je v tomto obdobi pomalSi ako rast nosovej kosti. KedZe absen-
cia nosovej kosti a zvyrazneny prenazalny edém boli pozorova-
né u vacsiny plodov s trizémiou 21 a 18, je pomer PNT/NB ako
marker aneuploidii pouzitelny aj v prvom trimestri. Inak je to pri
PFSR (index prefrontalneho priestoru), obrazok 3. Jeho hod-
nota narasté s dizkou plodu (CRL) na rozdiel od druhého a tre-

Obrazok 3. Meranie PFSR v prvom trimestri

MML — mandibulo-maxilarna linia, d, — vzdialenost’ od okraja frontalnej
kosti po okraj koZe, d- — vzdialenost' od okraja koZe po MML liniu
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Obrazok 4. Technika merania nosovej kosti v druhom trimestri

v prisnej midsagitalnej rovine rezu tvare pod uhlom priblizne 45° zobra-
zujeme Celovi kost, nosovu kost, Spicku nosa, tvrdé podnebie, vomer
a corpus callosum

tieho trimestra, kde zostava konstantny. Postupny narast PFSR
v tomto obdobi je pravdepodobne spdsobeny rychlejSim rastom
maxily oproti prenazélnemu edému. Stadia tiez ukazuje, Zze me-
ranie PFSR u normalnych ¢i abnormalnych plodov ma svoju li-
mitaciu hlavne pre malé rozmery tvare plodu a problémy v iden-
tifikacii jej orientacnych anatomickych bodov. Pouzitim tohto
markera v prvom trimestri bolo odhalenych o polovicu menej tri-
zomickych plodov ako v druhom trimestri®?.

Facialne markery v druhom trimestri

Nosova kost’

U plodov s Downovym syndromom sa v dosledku oneskore-
nej a spomalenej kostnej maturacie objavuji nosové kosti ne-
skor a ich absencia je pozorovana v SirSom rozmedzi v priebehu
gravidity (14. — 25. gestacny tyZzden)??29, Je potrebné zdéraznit,
Ze nosové kosti sa vyvijaju ako dve samostatné Struktary a ich
vyvin a rast sa mozu vzajomne liSit. V priebehu gravidity sa tieto
rozdiely vyrovnavaju®’2®. Sonek a Nicolaides v roku 2002 prvy-
krat po€as druhotrimestralneho sonografického vySetrenia opi-

sali absenciu a hypoplaziu nosovej kosti u troch plodov s Dow-
novym syndrémom. Vo svojej Studii tiez opisali spravnu techniku
vySetrenia nosovej kosti, ktora sa pouziva dodnes (obrazok 4)
@9, Na rozdiel od vySetrenia nosovej kosti v prvom trimestri, kde
je ultrazvukova sonda paralelne s pozdiZnou osou nosovej kosti
a insonacnym uhlom 90 stupnov, v druhom trimestri sa odporu-
¢a dodrzat uhol 45 stupiiov s re$pektovanim pozdiZnej osi no-
sovej kosti, aby sa zamedzilo rozptylu USG li¢a o okraje noso-
vej kosti®4,

V ramci genetického sonogramu sa nosova kost ako marker
posudzuje z dvoch hladisk: 1. absencia nosovej kosti alebo 2.
hypoplazia nosovej kosti®3), Ak je kritériom pozitivity vySetrenia
absencia nosovej kosti, senzitivita vySetrenia je nizSia (35 % az
57 %), ale faloSna pozitivita nadobuda extrémne nizke hodno-
ty (0 % az 3,7 %)*7-20.29303)  Senzitivita genetického sonogramu
pridanim absencie nosovej kosti ako markera medzi ostatné sa
tymto vySetrenim zvysi z 83 % na 90 % pri zachovani pévodnej
miery falo$nej pozitivity®Y. Na to, aby sa ako marker mohla pou-
Zit' tzv. hypoplazia nosovej kosti, bolo nutné vytvorit' sonografic-
ké nomogramy dizky nosovej kosti pre druhy trimester gravidity,
ktoré reSpektuju vlastnosti a charakter danej populacie©®3Y. Naj-
pouzivanejSou metdédou hodnotenia stupfia hypoplazie nosovej
kosti v stCasnej praxi je metdda podla Bundukiho: ak sa za hra-
nicu (cut-off) pre hypoplastickil nosovu kost' stanovi 5. percentil
pre dany gestacny vek plodu, dosiahne sa senzitivita vySetrenia
59,1 % pri 5,1 % miere faloSnej pozitivity©?.

Pri vySetreni nosovej kosti v druhom trimestri je potrebné mat’
na zreteli, Ze vySetrujeme dve nosové kosti, ktoré nemaju rov-
nomerny tvar, lidia sa svojim rastom, a teda aj dizkou. Pomocou
multiplanarneho zobrazenia mézeme vySetrit obidve nosové
kosti, upravit' midsagitalnu rovinu rezu fetalnej tvare a optimali-
zovat insonacny uhol (obrazok 5). Benoit a Chaoui prvykrat vo
svojej Studii pomocou 3D sonografie demonstrovali unilateralnu
absenciu nosovej kosti v kombinacii s hypoplastickou ¢i normal-
nou nosovou kostou®?,

Prenazalny edém
U plodov s trizémiou 21. chromozému su v doésledku zni-
Zenej elasticity koZe miesta na tele charakterizované nadbyt-

Obrazok 5. A. 3D zobrazenie nepravidelného tvaru nosovych kosti a mozné spravne (zelena linia) a nespravne (€ervené linie) roviny me-

rania jej dizky.
B. Korekcia insona¢ného uhla a midsagitalnej roviny pomocou 3D.
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Obrazok 6. Technika merania prenazalneho edému.

Prenazalny edém je definovany ako najkratSia vzdialenost' medzi pred-

s nosovou kostou, ak je pritomna) a povrchom koZe vpredu.

kom spojivového tkaniva. V oblasti tvare nad korennom nosa sa
u tychto plodov objavuje presiaknutie podkozného tkaniva opi-
sované ako prenazalny edém®@34, Maymon vo svojej Studii opi-
sal spésob USG vySetrenia a merania prenazalneho edému,
ktory sa pouziva dodnes (obrazok 6)©334%), Taktiez autor ako
prvy demonstroval pritomnost prenazalneho edému u 58 % plo-
dov s Downovym syndromom medzi 14. a 27. gestacnym tyz-
driom®®, Persico a kol. stanovili referencné hodnoty pre prena-
zalnu vrstvu tkaniva, ktora bola u zdravych plodov od 2,4 mm
v 16. tyzdni do 4,6 mm v 24. tyzdni. Nad 95. percentilom bo-
la hribka prenazalneho tkaniva u viac ako 73 % plodov s Dow-
novym syndrémom, pricom jeho pritomnost bola nezavisla od
inych markerov (hypoplazia nosovej kosti, ventrikulomegalia, Si-
jovy edém)®. Ak sa prenazalny edém integruje do vypoctu pre-
dikcie rizika pre trizomiu 21 k ostatnym markerom (nosova kost,
Sijova riasa), v kombinacii s biochemickymi markermi vzrastie
miera detekcie genetického sonogramu na 83 %, resp. 90 % pri
1 %, resp. 3 % faloSnej pozitivite, Co st hodnoty porovnatelné
s prvotrimestralnym skriningovym programom®®,

Integraciou merania nosovej kosti a prenazalneho edému do
jedného markera, PNT/NB pomer, sa vyrazne zvySi senzitivita
trizémie 21 oproti tomu, ak sa oba markery pouzivaji samostat-
ne39. PNT/NB pomer je stabilny v priebehu druhého a tretie-
ho trimestra u vSetkych plodov. Zatial ¢o u normalnych plodov
dosahuje priemernd hodnotu 0,61, u plodov s Downovym syn-
drémom je vyrazne vyssi (1,5)2.

Frontomaxilarny facialny uhol

Podobne ako v prvom trimestri, FMF angle mozno vysetrit aj
v druhom trimestri. Frontomaxilarny facialny uhol bol definova-
ny ako uhol medzi hornym povrchom tvrdého podnebia a fron-
talnou kostou v midsagitalnej rovine tvare plodu®®. Zaujimavy
fakt v technike vySetrenia FMF uhla prinaSa Molina. V prvom
trimestri sa podnebie a vomer zobrazuji ako jednotna Strukta-
ra, preto pri merani prva priamku vedieme pozdiz jej horného
okraja (podnebie — vomer komplex). V druhom trimestri vSak
mozno diferencovat podnebie a vomer ako samostatné Struktu-
ry, ktoré spolu slvisia®”. Molina pri merani FMF uhla vedie prvi
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Obrazok 7. Technika merania FMF uhla v druhom trimestri.

liniu cez horny okraj podnebia, ktoré sa zobrazuje ako echo-
génna linia, ktora vpredu vychadza z maxily Sikmo dole k ba-
zilarnej Casti okcipitalnej kosti. Vomer sa zobrazuje ako menej
echogénna Struktdra, ktora ma na povrchu nepravidelny kon-
vexny tvar. Vychadza vpredu z maxily a smeruje k sfenoidal-
nej kosti. Druha linia je vedena cez predny okraj frontalnej kos-
ti (obrazok 7)¢7,

VySetrenie frontomaxilarneho uhla ako markera Downovho
syndromu ani v ramci genetického sonogramu nezaznamena-
lo vyraznejSie uplatnenie. Dévodom je opat naro¢nost metody
a fakt, Ze kombinaciou s inymi vyznamnejSimi markermi (noso-
va kost, prenazalny edém) sa vyraznejSie nezvysi miera detek-
cie Downovho syndrému prenatalne®®.

Index prefrontalneho priestoru

Meranie PFSR vychadza z pritomnosti abnormalnej velkos-
ti maxily (hypoplazia strednej €asti tvare) a prenazalneho edé-
mu u plodov s Downovym syndrémom, podobne ako pri merani
frontomaxilarneho uhla, avSak pri merani PFSR sa mézeme vy-
hnat' linii prechadzajiucej cez tvrdé podnebie, preto sa zda tato
metodda jednoduchsia a viac reprodukovatelna®+3, Pri USG vy-
Setreni sa tvar plodu opat zobrazuje v midsagitalnej rovine po-
dobne ako pri vySetreni ostatnych facialnych markerov (obra-
zok 8). V tejto rovine je potrebné jasne identifikovat predny okraj
mandibuly, maxily, okraj frontalnej kosti a koZu vo frontalnej ob-
lasti. Referencny bod je umiestneny na prednom okraji mandibu-
ly tesne pod zubnymi alveolami. Linia prechadza referen¢nym
bodom a okrajom maxily (mandibulo-maxilarna linia, MML) a je
prediZené aZ do oblasti predhlavia plodu. Meriame dve vzdia-
lenosti, d; a d,. Vzdialenost' d; je ur€end vzdialenostou medzi
prednym okrajom frontalnej kosti a povrchom koze v linii, kto-
ra je priblizne paralelna s liniou prechadzajucou dolnym okra-
jom maxily. Druha vzdialenost d, sa nachadza v tej istej rovine,
ako meriame d,. Zacina sa v bode, kde sa kon¢i vzdialenost d;,
a pokracuje az do miesta, kde sa stretava s liniou MML. Index
prefrontalneho priestoru sa vypocita z ich pomeru: PFSR =d./d;.

Hodnoty PFSR u plodov s trizomiou 21 sU vyrazne nizSie ako
u chromozomalne normalnych plodov. Nejavi asociaciu so Ziad-
nym inym markerom aneuploidii®?.

Yazdi a kol. publikovali Studiu, v ktorej zistili hodnoty PFSR
pod 5. percentilom u 5 % zdravych plodov a u 80 % plodov s tri-
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Obrazok 8. A. Technika merania PFSR

MML — mandibulo-maxilarna linia, d; — vzdialenost od spodného okraja frontalnej kosti k povrchu koZe nad koreriom nosa, d» — vzdialenost od za-

Ciatku d. do miesta spojenia s MML.

B. Nemeratelnd vzdialenost d. pri hypoplastickej maxile u plodu s Downovym syndrémom.

z6miou 21%9. Vos a kol. v roku 2015 publikovali rozsiahlu Stadiu,
v ktorej vySetrovali vSetky facialne markery (nosova kost, pre-
nazalny edém, pomer prenazalny edém/nosova kost a PFSR)
v druhom a tretom trimestri gravidity. Do Studie bolo zaclene-
nych 159 plodov s Downovym syndrémom. Merania boli realizo-
vané retrospektivne podla Standardov opisanych v predchadza-
jlcich stadiach“?, Zo stadie vyplyva, Ze facidlne markery patria
medzi excelentné druhotrimestralne markery, pricom najvysSiu
mieru senzitivity dosiahol pomer PNT/NB (86,2 %), nasledova-
ny PFSR (79,7 %), PT (63,4 %) a NB (61,9 %). VSetky marke-
ry boli pozitivne v 33,6 % pripadov a aspon jeden bol pritomny
u 95,3 % pripadov. Na zaklade ziskanych udajov autori vytvori-
li hodnoty pozitivnych a negativnych pravdepodobnostnych po-
merov LR (tabul'ka 1)@9).

Rozsiahla Stidia Kagana a kol. je zamerana na vysSetre-
nie facialnych markerov u dalSich aneuploidii, a to trizémie
13, 18, triploidie a monozémie X (Turnerov syndrom). Nosova
kost' nebola pritomna alebo bola kratSia u 50 % plodov s triz6-
miou 13, 18 a triploidiou. Pri vSetkych aneuploidiach bola pri-
tomnost prenazalneho edému nesignifikantna. Hodnoty PNT/
NB pomeru a PFSR ani v jednom pripade nedosahuji porov-
natelné hodnoty miery detekcie s predchadzajdcimi Studiami.
Z toho vyplyva, Ze vySetrenie facialnych markerov ma nezastu-
pitelny vyznam hlavne v prenatélnej diagnostike plodov s tri-
z6miou 21¢142),

Zaver

Prenatalna sonografia dnes umoznuje predikovat vacsinu
gravidit s chromozomalnymi aberaciami €i uz obrovskym poc-
tom overenych Stadii zaoberajlcich sa prenatalnym skrinin-

Tabulka 1. Stastisticky vyznam jednotlivych facialnych markerov®

_DR___| FPR_|_PLR_|_NR_| |

NB 62 % 5% 12,32 0,4
PT 63,4 % 5% 12,73 0,38
PNT/NB 86 % 5% 17,37 0,14
PFSR 80 % 5% 15,96 0,21

NB (nasal bone), PT (prenasal thickness), PT/NB ratio (prenasal thick-
ness to nasal bone ratio), PFSR (prefrontal space ratio), DR (detection
rate), FPR (false positive rate), PLR (positive likelihood ratio), NLR (ne-
gative likelihood ratio)
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gom, technickymi pokrokmi v oblasti ultrazvukovej techniky
a neustalym vzdelavanim a tréningom sonograférov vykona-
vajucich prenatalnu diagnostiku. Skrining aneuploidii v dru-
hom trimestri je vzacny v krajinach s dobre organizovanym
prvotrimestralnym programom (90 % populacie v Dansku, vo
Franctzsku). V mnohych krajinach (Anglicko, Holandsko) vSak
dosahuje neakceptovatelné hodnoty (20 — 32 % populéacie),
preto ma druhotrimestralny skrining aneuploidii stale velky vy-
znam®4.16),

VySetrenie facialnych markerov v prvom trimestri je doplfiu-
jucim vySetrenim k prvotrimestralnemu kombinovanému testu
a jeho cielom je zvysit uz aj tak vysokd mieru detekcie chromo-
zomalnych aberacii. Ako uvadzaju posledné Studie, nie vSetky
markery (PFSR, FMF uhol) st vhodné na tento ucel®. VysSetre-
nie druhotrimestralnych facialnych markerov je neoddelitelnou
sUucastou genetického sonogramu. Ako uvadza Sonek, pri hod-
noteni markerov aneuploidii v druhom trimestri je tendencia po-
sudzovat’ ich rovnako pri kazdom vySetreni bez ohladu na to,
aky je to marker a Ci sa nachadza izolovane, €i spolu s ostat-
nymi markermi. Je dblezité poznat okolnosti kazdého pripadu
a k hodnoteniu genetického sonogramu pristupovat' vzdy indi-
vidualne a v kontexte celého ultrazvukového vySetrenia. Sonek
navrhuje, aby sa vzhladom na obrovsky pocet doteraz objave-
nych markerov a ich r6znych LR postupovalo tak, Zze sa prv vy-
Setria Statisticky silné markery, medzi ktoré patria hlavne marke-
ry tvare, krku, aberantna a. subclavia a az v ich pritomnosti sa
vySetria menej vyznamné markery®443,
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