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Amniocentéza

Nasledujuci text vam prinasa informacie o amniocentéze.
Vysvetluje, €o je amniocentéza, kedy a ako sa robi, o nasleduje
po samotnom vykone, aky ma amniocentéza prinos i mozné
rizika. Cielom tohoto letaku je zlepSit vasu informovanost uz
pred genetickou konzultaciou, poskytnut vam odpovede na
zakladné otazky a dat vam tak moznost pocCas neskorsej
konzultacie objasnit informacie, ktorym nerozumiete a polozit
otazky, ktoré su pre vas skutoéne délezité.

Co je amniocentéza?

Amniovy vak je dutina v maternici vyplnena tekutinou, v ktorej
plava dietatko (plod) po€as svojho vyvoja. Amniocentéza je
vykon, pri ktorom sa poCas tehotenstva z amniového vaku
odoberie malé mnozstvo tejto tekutiny (,plodovej vody“) za
ucelom genetického vysetrenia plodu. Amniocentéza predstavuje
jednu z najCastejSich metdd prenatalnej diagnostiky ktorej
podstatou je cielené vySetrenie génov alebo chromozdémov
dietata este pred jeho narodenim. Amniocentéza vam méze byt
odporuc€ana z viacerych pri€in (indikacii) ako napriklad:

e Vekova indikacia - vzhladom k vasmu veku (35 a viac)
mate vySie riziko narodenia dietata s niektorymi typmi
genetickych choréb - napriklad chromozémovymi
aberaciami ako je Downov syndrom.

e Vy alebo vas partner mate geneticku chorobu, ktora méze
byt prenesena na vase dieta.

e Vo vasej rodine alebo v rodine vasho partnera sa vyskytla
geneticka choroba a existuje riziko, Ze sa tato choroba
moZe preniest na vase dieta.

e Mate uz dieta postihnuté genetickou chrobou.

e Pocas tehotenstva ste uz absolvovali jeden z inych typov
tzv. prenatalnych skriningovych vySetreni (napriklad
ultrazvukové vySetrenie, vySetrenie nuchalnej
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translucencie plodu, alebo krvny test), a tento test ukazal,
Ze vaSe dieta ma zvySené riziko genetickej choroby.

Ako sa robi amniocentéza?

Amniocentéza je odber malého mnozZstva amniovej tekutiny
(plodovej vody) obklopujucej dieta v maternici. Najprv sa
ultrazvukom vysetri poloha plodu a placenty. Potom sa koza nad
zvolenou oblastou maternice ocisti dezinfek&nym roztokom.
Nasledne lekar - gynekolég zavedie cez kozu a bruSnu stenu
tenku ihlu do maternice a injekénou striekackou odoberie malu
vzorku plodovej vody (okolo 15 mililitrov, o predstavuje asi
jednu polievkovu lyzicu). Tato tekutina obklopujuca dietatko
obsahuje ur€ité mnozstvo buniek odlupenych z jeho koze, a
prave z tychto buniek moézZe laboratérium vySetrit gény a
chromozomy dietatka. Velmi vynimoCne sa moéze stat, Ze
lekarovi sa nepodari na prvy pokus odobrat dostatoéné
mnozstvo tekutiny, a musi vpich ihlou zopakovat.

Ultrazvukova sonda—\= Striekacka s ihlou

Mocovy mechur

Podva (vagina)
Placenta
(plodovy kolac)

Kréok maternice

Koneénik (rektum)
©RCOG
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Kedy (v ktorom obdobi tehotenstva) sa robi
amniocentéza?

Amniocentéza sa obvykle robi po ukonfenom 15. tyzdni
tehotenstva.

Je amniocentéza bolestiva?

Vacsina Zien povaZuje amniocentézu za neprijemnu, vykon
samotny vSak nie je vyrazne bolestivy, a trva obvykle iba
niekolko minut. Po vykone moézZu niektoré Zeny citit’ eSte jeden
defi napéatie v maternici alebo zvySenu citlivost’ okolia vpichu.

Co sa deje po amniocentéze?

Vykon samotny trva iba niekofko minut. Odporu¢ame, aby vas
sprevadzal vas$ partner alebo ina blizka osoba, ktora vas pred aj
po vykone podpori. Par dni po vySetreni odpocivajte, vyhybajte
sa zdvihaniu tazSich veci, a vébec namahavej cinnosti Ci
cviCeniu. Ak sa objavia bolesti brucha pretrvavajuce dihSie ako
24 hodin, horucka, neobvykly vytok z poSvy, alebo dokonca

krvacanie, ihned kontaktujte svojho gynekoléga.

Aké su rizika amniocentézy?

Z udajov spolo¢nosti ACOG a SOGC z roku 2007 vyplyva, ze 2
az 5 z 1000 tehotenstiev po amniocentéze predCasne skonci,
dbévody doteraz nie su uplne jasné. V celku vSak 99,5% az
99,7% tehotenstiev po odbere pokraCuje normalne. Okrem toho
neexistuju ziadne medicinske ddkazy, Zze je amniocentéza pre
samotné dietatko Skodlivé.

Je amniocentéza spolahliva?
Spolahlivost a presnost jednotlivych genetickych testov

z plodovej vody je rézna - zavisi od typu génovej alebo
chromozémovej zmeny, pre ktoru bolo vySetrenie realizované.
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Orphanet - volne pristupné webové stranky s informaciami o
vzacnych chorobach, klinickych testoch, liekoch a kontaktoch na
svojpomocné skupiny v celej Eurépe (v hlavnych eurdpskych
jazykoch).

www.orpha.net

IBIS - volne pristupné webové stranky s informaciami o
vrodenych vyvojovych chybach a genetickych chorobach a
moznostiach ich prevencie, o planovani tehotenstva,
teratogénoch a genetickom poradenstve (v angliCtine,
SpanielCine, ukrajinine, rustine... )
http://www.ibis-birthdefects.org/start/index.htm
http://www.ibis-birthdefects.org/index.htm

....dal8ie informacie na vasej najbliZzSej genetickej ambulancii:

BRATISLAVA

Centrum lekarskej genetiky FNsP, Nemocnica Staré mesto
Adresa: Americké nam. 3

813 69 Bratislava

Tel: 02 5296 8855, 02 5293 1483

Email: genetika@faneba.sk

Oddelenie klinickej genetiky FNsP, pracovisko Kramare
Adresa: Limbova 5

833 05 Bratislava

Tel: 02 5954 2805, 2913, 2809, 2318, 2697, 5141

Email: genetika@kramare.fnspba.sk
eleonora.cmelova@kramare.fnspba.sk
darina.durovcikova@szu.sk

Oddelenie lekarskej genetiky, Narodny onkologicky ustav
Adresa: Klenova 1

833 10 Bratislava

Tel: 02 59378485

Email: denisa.ilencikova@nou.sk
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Preto odporu¢ame tieto podrobnosti prejednat’ s vasim lekarom -
genetikom.

Vynimo¢ne (asi v 1 zo 100 pripadov) sa stane, Ze vzorka
plodovej vody odobrana pri amniocentéze neobsahuje pocet
buniek dostatoény pre vykonanie testov. Ak by k tomu doslo,
budete o tom urychlene informovana, a bude vam ponuknuté
dalSie vySetrenie.

Mé6ze amniocentéza odhalit’ vsetky genetické
choroby?

VysSetrenie zvy€ajne poskytne informaciu len o chorobe, pre
ktorU bolo realizované. |Iba vynimoéne mézZe odhalit aj iné
geneticky podmienené choroby. Neexistuje Ziadny test, ktory by
naraz odhalil vSetky genetické choroby. Niektoré typy
genetickych choréb nie je vébec mozné zistit vySetrenim
plodovej vody.

Ako dlho budem ¢€akat’ na vysledky amniocentézy?

Cas potrebny na ziskanie vysledkov zaleZi na type choroby pre
ktori bola amniocentéza robena. Pri niektorych chorobach to
moézu byt iba 3 dni, pri inych aj 2-3 tyzdne. Ak Cakate na
vysledok dlhSie, neznamena to nutne, Ze

bolo zistené nie€o nezvyCajné. Mbze to

znamenat aj to, Ze bunky potrebovaly viac .

¢asu pre svoj rast.

Ak podstupujete amniocentézu  kvéli
vzacnej genetickej chorobe, opytajte sa
lekara, kedy dostanete vysledky.
Akonahle su laboratérne vysledky
uzavreté, vas lekar vam da vediet -
osobne, alebo telefonicky, spésobom, aky
by ste mali spolu vopred dohodnut.



Co ak vysledok bude pozitivhy a potvrdi geneticku
chorobu diet’at’a?

Ak vysledok potvrdi geneticki chorobu u vasho dietata, vas
lekar - klinicky genetik - vam vysvetli, o to znamena, a aké
zavazné moze byt postihnutie vasho dietata po narodeni.
Prediskutuje s vami moznosti lieCby, ak existuju, a ich dlhodobée
vysledky. Preberie s vami aj vase individualne moznosti tuto
chorobu zvladnut, a pri velmi zavaznej a nelie€itelnej chorobe
vas poinformuje aj o moznosti zakonného prerusenia
tehotenstva. V38etky tieto informacie vam maju poméct
v rozhodovani s ohfadom na to, ¢o bude najlepSie pre vas a pre
vase dieta. Velmi vynimocne sa méze stat, Zze vySetrenie odhali
neobvykly chromozémovy nalez, pri ktorom jeho vplyv na plod
nie je celkom znamy, a klinicky obraz u dietata sa neda
predvidat - v takom pripade vam lekar nebude méct poskytnut
jednoznacény zaver.

HIV infekcia

Ak je matka HIV pozitivha, amniocentéza mierne zvySuje riziko
prenosu HIV virusu na dieta. Preto je délezité, aby sa HIV
pozitivne matky poradili s lekarom, aké opatrenia moézu
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Praderov-Williho syndrém
http://www.pwsyndrom.sk/

Williamsov syndrom
http://www.spolws.sk/Co-je-williamsow-syndrom.html

Gilbertov syndrom
http://www.gilbert.wbl.sk/

Marfanov syndrom
http://marfan.szm.sk/
http://www.bedekerzdravia.sk/?main=article&id=334

Ataxia-teleangiektazia
http://www.ataxia-teleangiectazia.estranky.sk/clanky/o-diagnoze/
ataxia-teleangiectasia- luis-barovej-syndrom

Ceské stranky:

Genetika - ¢esky zdroj informacii o genetike.
www.genetika.wz.cz/genealogie.htm

Databaza pracovisk CR poskytujicich molekularno-genetické
vySetrenia CastejSich genetickych ochoreni (CZDDNAL)
www.uhkt.cz/nrl/db

Spole&nost Iékafské genetiky Ceské Iékaiské spoleénosti
J. E. Purkyné;

www.slg.cz

Ostatné zahrani€éné zdroje:

EuroGentest - volne pristupné webové stranky s informaciami o
genetickom vySetreni (v angli¢tine a ostatnych eurdpskych
jazykoch).

www.eurogentest.org
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Kontakty na pracoviska molekulovo-genetickej diagnostiky -
Slovensko:

Centrum lekarskej genetiky, Usek molekulovej a biochemickej
genetiky FN Staré mesto
http://www.nspr.sk/Nemocnica-Stare-Mesto/stare-mesto/sm_clg/
index.htm

http://www.szu.sk/katedry/katedra.htm|?polozka id=2876887
Priloha 12 - ponukovy list vysetrenia 2.pdf

Genexpress s. I. 0.
http://genexpress.sk/

Gendiagnostica s. r. 0.
http://www.gendiagnostica.sk/

Medgene s. r. 0.
http://www.medgene.eu/index.html

Dalsie informaéné stranky a kontakty na spoloénosti:

Centrum fetalnej a gynekologickej diagnostiky, JUHAMED, s.r.o.
http://www.usqg.sk/

Centrum prenatalnej ultrasonografickej diagnostiky Martin, FEMICARE, s.r.o.

http://www.femicare.org/

Spina bifida a hydrocefalus
http://www.sbah.sk/

Downov syndrém
http://www.downovsyndrom.sk/sds/

Turnerov syndrom
http://www.turnerovsyndrom.sk/

5p- syndrém
http://primar.sme.sk/c/4116645/syndrom-macacieho-placu-cridu-
chat-syndrom-5p-syndrom.html
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minimalizovat riziko prenosu virusu
amniocentézy.

na dieta pocas

Rozhodovanie o podstupeni amniocentézy

Rozhodovanie o tom, ¢&i podstupit pocas tehotenstva
amniocentézu, méze byt pre vas zlozZite. Je preto dblezité si
uvedomit, Ze ak nechcete, tento vykon nemusite podstupovat.
S amniocentézou by ste mali suhlasit len v tom pripade, ak vy
i vas partner povazujete vysledky vySetrenia za vyznamné a
riziko potratu spojené s amniocentézou za menej zavazné
vzhlfadom na celkovy pozitivny dosah genetického vySetrenia.

Pri vaS8om rozhodovani by vdm malo poméct prediskutovanie
nasledujucich informacii s klinickym genetikom:

e Informacia o genetickej chorobe, pre ktoru sa
amniocentéza odporuca.

Vys8ka rizika danej genetickej choroby pre vase dieta, pre
ktoré vySetrenie zvazujete.

Informacia o teste samothom a o jeho moznych
vysledkoch.

Informacia o spolahlivosti vySetrenia.

Riziko neistého vysledku a pripadna nutnost opakovania
vySetrenia.

Riziko potratu po amniocentéze.
Ako dlho sa bude €akat' na vysledky vySetrenia.

Akym spdsobom budete informovani o vysledkoch.




e Moznosti dalSieho postupu v pripade potvrdenia
genetickej choroby u vasho dietata.

e MozZna emocionalna zataz spojena s vykonom
a s pripadnym pozitivnym nalezom.

Toto je suhrn informacii, ktoré by ste urcite mali poznat eSte
pred tym, ako sa rozhodnete amniocentézu podstupit. Mozete
takisto nazriet do informaéného letagika ,,Casto kladené otazky*,
obsahujuceho prehlad otadzok, ktoré mdzete polozit pri
genetickej konzultacii. Tieto otazky boli uz pred vami polozené
[udmi s podobnou skusenostou ako mate vy. Takisto si mbzete
pozriet letadik ,Co je genetické testovanie?*

Otazky si vopred premyslite a zapiste, aby ste si ich mohli
doniest’ na geneticku konzultaciu. Ak by te potrebovali timoénika
do vasho rodného jazyka, poZiadajte on vopred prislusné
genetické pracovisko.

Toto je iba struény sprievodca k téme amniocentéza. Dalsie
informacie mozete najst’ na nasledujucich strankach:

Slovenské zdroje informacii o genetike:

Genetizacia mediciny XXI. storo€ia - informaéno-edukaéna
stranka o ulohe genetiky v medicine. Subor prac v pdf formate
pojednavajucich o podstate dedi€nosti, o Strukture DNA a
chromozémov, o indikaciach a metédach genetického
vySetrenia, aj o biochemicko-molekulovych aspektoch vySetreni
pri dediénych metabolickych chorobach a inych genetickych
poruchach. Autori: Centrum Lekarskej Genetiky FN Bratislava,
Ustav Biologie a Genetiky LF UK Bratislava.
http://www.prorecsk.sk/post/genetizacia-mediciny-xxi-storocia-
16/

Bioweb.genezis.eu - informacno-edukacna stranka o genetike
ako vede vSeobecne, aj uzSie o fudske] genetike, o typoch
dedi¢nosti, chromozdémovych mutaciach, genetickych
chorobach...
http://www.bioweb.genezis.eu/index.php?cat=7&file=clovek






