50 let prenatalni diagnostiky
Downova syndromu v Cesku

V. Gregor, + J. Kuéera, A. Sipek,
A. Sipek, jr.
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Prenatalni diagnostika Downova
syndromu

1966 Kultivace bunék plodové vody (Steele a Bregg)

1967 Prvni AMC k cytogenetické diagnostice (Jacobson, Bartes)

1968 Prenatalni diagn6éza Downovy choroby (Valenti a spol.)



Amniocentéza k cytogenetickemu vysetreni
plodu

. M. Bfestak, A. Kotasek, J. Cervenka, M. Cerny,
J. Braza - Cs. Gynekologie, 36, 9, 1971

Kultivace bunek plodoveé vody a prenataini
diagnostika

M. Macek, J. Hurych, J. Hyanek, J. Masopust,
K. Michalova. A. Kotasek, V. Suk, M. Brest’'ak -
Cs. Gynekologie, 36, 9, 1971



Prva uspéesna aplikace volby pohlavi
z genetickych duvodu

« M. Cerny, A. Kotasek, J. Cervenka, M. Brestak,
J. Braza - Cs. Gynekologie, 36, 9, 1971

Prenatalni diagnoza pohlavi plodu stanovena
z bunéek plodove vody

« M. Vrba, P. Draé, A. Siska, M. Rohanova —
Cs. Pediatrie, 26, 12, 1971



Prenatalni diagnoza nosice
translokacni formy Downovy
choroby

« M. Macek, R. Chrz, M. Brest'ak, J. Cervenka,
A. Kotasek - Cs. Gynekologie, 37, 6, 1972



Doc. MUDr. Milan Macek, CSc.
*7.7.1932




Tehotna — translokacni nosic -
45,XX,D-,G-,t(DgGq)+
* 1. grav.—dceras DS - 46,XX,D-,t(DgGq)+
e« 2.grav.—-UPT

« 3. grav. — amniocentéza provedena 10.7.1971
plod - 45,XX,D-,G-,t1(DgGQq)+



Sekundarni prevence Downova
syndromu v CSR 1975 - 1980

« M. Kuéera - Cs. Pediatrie, 37, 7, 1982

uvvD 1972 - 1980 751 AMC 4x DS
UPMD 1976 — 1980 435 AMC 9x DS
FN Olomouc 1978 — 1980 8 AMC 1x DS



MUDr. Jiri Kucera, CSc.
*17.5.1927 - + 28.9.1992
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Vrozene Vznik registru

vady

1962 — Madarsko

1963 — Finsko

1964 — CSSR (neoficialné jiz od 1961)

1966 — Kanada (Britska Kolumbie jiz od r. 1952), |zrael
1967 — Atlanta (USA), Norsko, JAR

1968 — Dansko

1970 — Severni Irsko (oblast Belfastu jiz od roku 1957)



Historie

1961 — neoficialni registrace vrozenych vad (VV)
v UPMD v Praze
1964 — oficialni registrace VV zjistenych
do 28. dne zivota, v UZIS
1975 — rozsireni spektra sledovanych vad z 36
na 60, zjistenych do jednoho roku veku
1994 — hlaseni vsech typu VV u déti mrtvé a zivé
narozenych, zjistenych do 15 let veku
1996 — soucasti povinného hlaseni jsou i udaje o
prenatalni diagnostice.
2002 — Vyhlasen NRVYV jako jeden z registru NZIS.



Soucasnost

e HI3aseni probiha elektronicky

V roce 2016 doslo k vyznamné zméneé v metodice NRVV

e ZrusSen limit 15 let pro hlaseni diagndzy
e Doplnény klasifikacni systémy OMIM, ORPHA a SSIEM

e Doplnéna rfada novych proménnych, napriklad pravé k prenatalni
diagnostice

”
U Z ] S http://www.uzis.cz/



http://www.uzis.cz/

Soucasnost
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Downiiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2021

@ prenatalni diagnostika
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Downiiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2021, procento
prenatalné diagnostikovanych a ukondenych pripadi z celku
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Invazivni prenatilni diagnostika v Ceské
republice, 1994 — 2021, absolutni po¢ty
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Invazivni prenatilni diagnostika v Ceské
republice, 1994 — 2021, relativni poéty
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Invazivni prenatalni diagnostika
v Ceské republice, 1998 - 2021
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Indikace k provedeni invazivni prenatalni
diagnostiky v Ceské republice, Downiiv syndrom,
1992 - 2021
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Downiiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2021,
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Na zaveér by autori radi podékovali vSem
nejmenovanym spolupracovnikum,
kteri se ucastni pravidelného sbéru

dat nezbytnych pro celorepublikovou

evidenci udaju o vrozenych vadach a
jejich prenatalni diagnostice, bez

jejichz trpélivé a spolehlivé prace by
nemohla vzniknout tato analyza.

Podporeno MZ CR — RVO (Fakultni Thomayerova nemocnice — FTN, 00064190)



* Dekuji za pozornost
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