
Může neinvazivní prenatální diagnostika zlepšit 

záchyt Downova syndromu v České populaci bez 

vedlejších negativních dopadů? 

1. Ústav biologie a lékařské genetiky 1. LF UK a VFN, Praha, 

2. Thomayerova nemocnice, Oddělení lékařské genetiky, Praha,  
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     Zdroje dat 

 
 

Data o chromozomových aberacích v České republice v období 1994 – 2014 (2015). 

 

 

Data o narozených – zdroj: ÚZIS  

 

Data o prenatálně diagnostikovaných případech: SLG   

 

Diagnózy:  Downův syndrom 

 

Bohužel, v souladu se zvýšeným zatížením pracovníků ÚZIS CZ po zavedení elektronické 

registrace k 1.1.2016 nejsou zatím stále k dispozici finální data o narozených za rok 2015 



 

     Současná strategie 

 

Těhotenství Screening Negativní 

Pozitivní 

Běžná péče 

Podrobný USG, 
ECHO 

Negativní Konzultace 

Pozitivní 
anamnéza 

CVS, AMC, CC 

Karyotyp, QFPCR, 
array, monogeny 

Pozitivní 

Fetální MRI 



 
Invazivní prenatální diagnostika v České republice, 1994 - 2015 

 



Invazivní prenatální diagnostika v České republice, 1994 - 2015 



Invazivní prenatální diagnostika v České republice, 1994 - 2015 



 

Downův syndrom v České republice, 1994 - 2015 
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narození prenatální diagnostikana 10 000 živě narozených 

rok 



 

Downův syndrom v České republice, 1994 – 2014, procento prenatálně  

diagnostikovaných a ukončených případů z celku 
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Prenatální diagnostika chromozomových aberací v  ČR, 2015:  

Všechny případy pozitivní prenatální diagnostiky 

 

271 

78 

25 

61 

142 

Downův syndrom

Edwardsův syndrom

Patauův syndrom

Gonozomální aberace

Jiné autozomální aberace



 

Prenatální diagnostika chromozomových aberací v  ČR, 2015:  

Ukončené případy po pozitivní prenatální diagnostice 

 

264 

77 

25 

38 

77 

Downův syndrom

Edwardsův syndrom

Patauův syndrom

Gonozomální aberace

Jiné autozomální aberace



 

Prenatální diagnostika chromozomových aberací v  ČR, 2015:  

Neukončené případy po pozitivní prenatální diagnostice 
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Downův syndrom v České republice 2014:  

Ukončené vs. neukončené případy po pozitivní prenatální diagnostice 

 

259; 92% 

6; 2% 

16; 6% 

DS - diagnostikován - ukončeno

DS - diagnostikován - neukončeno

DS - nediagnostikován



 

     Strategie s NIPT 

 

Těhotenství Screening Negativní 

Pozitivní 

Běžná péče 

Podrobný USG, 
ECHO 

Negativní Konzultace 

Pozitivní 
anamnéza 

CVS, AMC, CC 

Karyotyp, QFPCR, 
array, monogeny 

Pozitivní 

Fetální MRI 

NIPT 

NIPT 

Mozaiky, marker 
chromozomy, 

submikroskopické 
aberace 

? 



HTA studie 



Závěry 

• Podle dostupných údajů bylo v roce 2014 prenatálně 

diagnostikováno 94 % případů M. Down, naprostá většina 

případů (92 %) byla prenatálně ukončena. Dlouhodobá 

záchytnost prenatální diagnostiky se drží nad 80 %. 

• Prostor k rozšiřování prenatální záchytnosti M. Down (stran 

kvantitativních ukazatelů) je tak již celkově velmi malý. 

• Ekonomická otázka plošného zavedení NIPT jako hlavní 

screeningové metody je složitá. 

• V rámci invazivní prenatální diagnostiky jsou zachycovány i 

jiné aberace autozomů, které jsou možnou indikací UUT a 

které nejsou v základní variantě NIPT detekovatelné. 

 



Poděkování 

Závěrem by autoři rádi poděkovali všem 

osobám, které se podílely, podílejí nebo 

budou v budoucnosti podílet na procesu 

registrace vrozených vývojových vad na 

území České republiky. 

 

Bez jejich pečlivé a trpělivé práce by 

vybudování registru na světové úrovni 

nebylo nikdy možné. 



Poděkování 

Děkuji za pozornost 

http://www.vrozene-vady.cz/ 


