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Uvod: Prenatalni diagnostika chromozomovych aberaci se v Ceské republice za uplynulych dvacet let prodéla vyznamny rozvoj. Vyrazné narostl pocet vykont prenatalni
diagnostiky, a to jak v absolutnich, tak v relativnich poctech. V prubéhu dan¢ho obdobi také dochazelo k vyznamnym zménam v provadeéni prenatalniho screeningu a take
k zavadéni novych metod prenatalni diagnostiky.

Tyto zmény vedly v uplynulych dvaceti letech ke zvySeni efektivity prenatalni diagnostiky vrozenych chromozomovych aberaci.

Metodika: V nasi praci jsme retrospektivné analyzovali data o Gispésnosti prenatalni diagnostiky vrozenych chromozomovych aberaci v Ceské republice v uplynulych
dvaceti letech. Analyzovali jsme incidence sledovanych diagnoz vrozenych chromozomovych aberaci, prenatalné a postnatalné diagnostikovanych v Ceské republice za
obdobi 1993 —2012.

Vysledky: Vrozene chromozomove aberace, zejmeéna pak Downuv syndrom, jsou v souCasnosti nejcast€jsi skupinou vad, kter¢ detekujeme jiz prenatalné. Od roku 1996 se
postupné zvysSuje incidence prenatalné diagnostikovanych a predCasné ukoncCenych pripadu Downova syndromu na ukor pfipadu zaznamenanych u narozenych déti.

V prvnich trech letech sledovaneho obdobi se procento prenatalni diagnostiky Downova syndromu pohybovalo pod 40 %. V obdobi 1996 -2005 se postupn¢€ procento
zachytu zvySovalo az nad 60 %. V poslednich Sest1 letech se uspéSnost prenatalni diagnostiky Downova syndromu dale zvySovala az nad soucasnych 80 %. V pripad¢
Edwardsova a Patauova syndromu se uspésnost prenatalni diagnostiky ve sledovanem obdobi rovnéz vyznamné zvySuje.

Z.avér: Na zacCatku devadesatych let byl u diagnostikovanych pripadu Downova syndromu prevazujicim duvodem k provedeni invazivni prenatalni diagnostiky pouze vyssi
vek téhotne zeny (v 70 %), nyni je to ve vice nez 70 % pozitivni vysledek screeningu. V 5 - 10 % je stale jedinou indikaci vyssi vek t€hotne, as1i v 10- 15 % patologicky
ultrazvukovy nalez (vysoke NT /muchalni translucence/, minormarkery, srdeCni vady a v 5 % jsou indikaci jin¢ duvody (rodinna anamné¢za, testovani monogennich
chorob...). Stoupajici zachyt Downova syndromu v poslednich péti letech je zpusoben jednak kvalitativni zménou indikac¢niho kritéria (vyznamnéjsi vyuziti screeningu 1.
trimestru), jednak kvantitativniho poklesu poctu celkoveé provedenych vykonu invazivni prenatalni diagnostiky pri stoupajicim zastoupeni odberu choriovych klku. Diky
dostupnosti novych screeningovych testu a vyuziti soucasnych moznosti invazivni prenatalni diagnostiky se zvysSuje efektivita prenatalni diagnostiky (prenatalni zachyt) a
take se vyznamneé snizuje tyden te€hotenstvi pi1 diagnostice vrozen¢ vady. Podobn¢ trendy pozorujeme 1 v prenatalni diagnostice dalSich chromozomovych odchylek.
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