Jaké zmeny prinasi do prenatalni diagnostik

screening l. trimestru

Vladimir Gregor 12, Antonin Sipek 13, Zdenék TesaF 2
! Oddéleni lékarské genetiky, Fakultni Thomayerova nemocnice, Praha ,

1
F o F [ ] F
Vrozen
¢ Soukroma gynekologicka a geneticka ambulance, Praha i
vady
3 3. lékarska fakulta Uni ty Karl Prah
. e ars a a U a nlveer y ar O\/y, ra a http://www.vrozene-vady.cz
Uvod: V poslednich letech se zvy$uje mnoZstvi vykon(l prenatalni diagnostiky v absolutnich i relativnich poé&tech. Zaver: V roce 1992 byl u diagnostikovanych pfipadu DS divodem k provedeni invazivni prenatalni diagnostiky v 70 %
Soucasné viak dochazi i ke zméné spektra pouZivanych screeningovych metod a diky tomu i metod prenatalni vySSi vek téhotneé zeny, nyni je to v 70 % pro pozitivni screening. V 10 % je stale indikaci pouze vyssi vék tehotné, asi v 15
diagnostiky. Toto pak vede u nékterych vad ke zvy$eni efektivity a presunu diagnostiky do prvniho trimestru t&hotenstvi. % patologicky UZ (vysoké NT, minormarkery, jasné VV — napf. VSV) a v 5 % jiné duvody (rodinna anamneéza,
Metodika: Analyza dat o Uspé$nosti prenatalni diagnostiky vybranych typt vrozenych vad v Ceské republice. Zpracovani psychologickeé duvody...). Stoupajici zachyt Downova syndromu je zpusoben kvalitativni zménou indikacniho kriteria (vétsi
incidenci vybranych diagndz vrozenych vad prenatalné a postnatalné diagnostikovanych v Ceské republice v roce 2010 a vyuziti screeningu l.trimestru) a kvantitativniho poklesu celkové provedené invazivni prenatalni diagnostiky pfi stoupajicim
komparace s daty za obdobi 1994 — 20009. podilu metody odbéru choriovych klku. Diky dostupnosti novych screeningovych testa a vyuZzitim jinych moznosti invazivni
Vysledky: Nejéasté&ji prenatalné zachycovanymi vadami jsou v Ceské republice v sou¢asné dobé vrozené chromosomové prenatalni diagnostiky se jednak zvysSuje efektivita prenatalni diagnostiky (prenatalni zachyt), jednak se vyznamné snizuje
aberace, z téch hlavné Downtv syndrom. Od roku 1996 se zvySuje incidence prenatalné diagnostikovanych a predéasné tyden tehotenstvi pri diagnostice vrozene vady. Toto je vyznamne patrne v prenatalni diagnostice i ostatnich
ukon&enych pripadi Downova syndromu na Ukor pfipad(i zaznamenanych u narozenych déti. VV prvnich dvou letech chromosomovych odchylek.
sledovaného obdobi (1994 - 1995) se procento prenatalni diagnostiky Downova syndromu pohybovalo pod 40 %. MUDr. Viadimir Gregor.
Pramérné procento za celé obdobi bylo vice nez 63 % a v letech 2006 — 2010 bylo vy$si, nez 80 %. Od roku 2006 také Oddéleni lekarske genetiky
klesa pocet provedenych invazivnich vySetfeni a stoupa poéet zachytli vrozenych vad obecné, ale i chromosomovych Fakultni Thomayerova nemochnice s poliklinikou
aberaci. Videnska 800, 140 59, Praha 4
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