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Prumérny tyden téhotenstvi pri prenatalni diagnostice Downova
syndromu v CR v letech 1998 - 2011
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Tyden téhotenstvi pri prenatalni diagnostice Downova syndromu

Kazdy rok je reprezentovan vodorovnou fadou obd¢lnikii riznych odstintl Sedé. X-ove
soufadnice obdelnikii odpovidaji tydnu diagnozy. Tmave odstiny znamenaji silné zastoupent,
svétlé naopak slabé zastoupeni. V roce 1998 (fadek dole) byly DS diagnostikovany nejcastéji
ve 20. a 22. tydnu (tmavé odstiny). V roce 2011 (fadek nahote) byly DS nej€astéji
diagnostikovany ve 12. a 13. tydnu.
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Pro jednotlivé roky jsou uvedeny
nejcasté]i se vyskytujici hodnoty
tydne diagndzy.

Je pritom uvedeno vzdy tolik hodnot
(tydnt), aby tyto hodnoty
predstavovaly minimalné 50 %
vSech PD DS v daném roce.

Tydny jsou sefazeny podle relativni
frekvence od nejvice zastoupencho
(tzv. modus) v sestupném poradi.

U modu je vzdy v zdvorce uvedeno,
jakou ¢ast PD DS v daném roce
predstavoval.

1998]
1999]
2000]
2001]
2002]
2003]
2004]
2005]
2006]
2007]
2008]
2009]
2010]

2011

22 (26,8 %) 20

19 (19,0 %) 20 22

21 (26,7 %) 20 22

20 (18,7 %) 19 21

19 (23,0 %) 20 21

20 (26,7 %) 19 21

19 (22,1 %) 20 21

18 (13,8 %) 20 19 21 14
18 (21,0 %) 20 19 21

18 (13,8 %) 20 19 21 14
16 (14,7 %) 18 12 13 20
16 (12,7 %) 13 17 14 19
13 (16,5 %) 12 17 16

13 (23,6 %) 12 16
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Vék matky ditéte s DS — pruméry za roky 1998 - 2011
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Vék matky ve ¢tyrech vybranych letech (1998, 2003, 2007 a 2011)
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Vék matky pri prenatalni diagnostice Downova syndromu

Kazdy rok je reprezentovan vodorovnou fadou obd¢lnikii riznych odstinti Sedé. X-ove
soutfadnice obdélnikd odpovidaji véku matky. RozlisSujeme tyto skupiny: do 20 let, 20-24 let,
25-29 let, 30-34 let, 35-39 let, 40-44 let, 45 a vice let. Rozdéleni této veliciny je pro dany rok
zaznamenano pomoci odstinu Sedé. Tmavé odstiny znamenaji siln€ zastoupeni, svétle naopak
slabé zastoupeni
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Vztah mezi tydnem diagnozy a vékem matky

Vytvorime skupiny po 2 letech (z divodu, aby byl ¢asovy usek co nejkratsi a zaroven,
abychom méli v jednotlivych skupinach dost pozorovani).

Matky Vv jednotlivych ¢asovych usecich pak rozd€lime do tfi stejné velkych skupin — matky
diagnostikované ,.brzy*, ,.primérné* a ,.pozdé*.

Jednotlivé terminy maji pfitom v ruznych ¢asovych obdobich riizny vyznam, viz nasledujici
tabulka:

Roky » brzy“ ,prium.“ ,,pozdé“
1998 - 1999 : 10-19, 20-21, 22-24
2000 -2001:10-19, 20-20, 21-24
2002 - 2003 :10-19, 20-21, 22-24
2004 - 2005 :10-17, 18-19, 20-24
2006 - 2007 : 10-16, 17-19, 20-24
2008 - 2009 : 10-14, 15-17, 18-24
2010-2011:10-13, 14-17, 18-24
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Vékova struktura matek
— srovnani tirech skupin podle tydne diagnozy
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Vékova struktura matek
— srovnani tirech skupin podle tydne diagnozy
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p-hodnoty Kolmogorovova-Smirnovova testu rozdilnosti vékového rozdéleni
skupin skupina 1 = ,,brzo*, skupina 2 = ,prumérné* a skupina 3=“pozdé*.

Rok/skupina 1 -2

1998-1999
2000-2001
2002-2003
2004-2005
2006-2007
2008-2009
2010-2011

0.039
0.025
0.083
0.827
0.103
0.792
0.412

2 -3

0.985
0.902
0.586
1.000
0.809
0.766
0.736

0.002
0.001
0.038
0.996
0.725
0.605
1.000

1-3
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Lze tedy konstatovat, Ze za zacatku
sledovaného obdobi (1998-2003) byla
skupina starSich matek diagnostikovana

drive, tento rozdil vsak v nasledujicim
obdobi (2004-2011) jiz neexistoval.

Muzeme tedy rici, Ze v druhé casti
sledovaného obdobi je tyden diagnozy
nezavisly na véku matky.
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Indikace k invazivni prenatalni diagnostice
u plodi s diagnostikovanym DS, CR 1998 - 2011
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Indikace K invazivni prenatalni diagnostice
Vék
Druhotrimestralni screening

Kombinovany screening I.trimestru

NIPT
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PFfesnost screeningovych testi u trizomie 2147

FPR (falesna pozitivita) =5 % FPR=<0,1% a r m O n
A | | I .

PRENATAL TEST

Modernl kravnl test ke stanoveni rizika trizomil
plodu & posoureni chromozomu X a 'y

Jednoduchy & bezpelny
o 5 E : 55 ; . i krovni test
Ctyiparametrovy test Test v prvnim S integraci séra Zcela integrovan Prenatalni test e W ooy s oAb BRI
trimestru (pomoci NT) Harmony Ahihia s VI Vil o & e meistby ¢

@ P v bty oo UL e gl vl alt| phaske
@ Mo bttt Ldduana sraftue s

Prenatalni test Harmony byl vyvinut spole&nosti Ariosa Diagnostics a je

)A(rlosaﬂ provadén v laboratofich spole¢nosti, které jsou certifikovany CLIA a nachazeji
DIEXECESAEN se v Kalifornii ve Spojenych statech americkych.

Arlosa™, Harmony™, a Harmony Prenatal Test™ jsou ochranné znamky spolecnosti Ariosa Diagnostics, Inc.
©2013 Ariosa Diagnostics, Inc. Viechna prava vyhrazena.

1. Sparks, A.B., Struble, C.A,, Wang, E.T,, Song, K., Oliphant, A., Non-invasive Pranatal 4. Norton, M., Brar, H., Weiss, J., Karimi, A,, et al., Non-Invasive Chromosomal
Dstaction and Selective Analysis of Cell-free DNA Obtainad from Matemal Blood: Evaluation (NICE) Study: Results of a Multicentar, Prospactive, Cohort Study
Evaluation for Trisomy 21 and Trisomy 18, Am J Obstet Gynecol (2012), doi: 10.10164. for Detection of Fetal Trisomy 21 and Trisomy 18, Am J Obstet Gynecol (2012),
8j0g.2012.01.030. doi:10.10164.8j09.2012.05.021.
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tive sequencing of maternal plasma cell-free DNA for first timester detection of trisomy trimaster of pragnancy using a chromosome-salective cell-frae DNA analysis
21 and trisomy 18, Am J Obstet Gynecol (2012), doi: 10.1016/.2j0g.2012.01.029. method, ULTRASOUND Obstet Gynecol (2012), DOL: 10.1002/u0g.12299.
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DNA in maternal blocd for evaluation of fetal trisomy. Pranat Diagn {2012); 32(1):3-9. trisomies in a routinely screened first-trimester population. Am J Obstat Gynecol
doi: 10.1002/pd.2922. Epub 2012 Jan 6. (2012); 207:374.21-6.

7. Internal data on fie.
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EN | SK DOMJ | MAPASTRANEK T +420 725712666

@ PRENASCAN

BGI technology inside
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Nova cena PRENASCANu
12.500,-
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Downova syndromu
Z krve matky
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MOZNOST PRO
VSECHNY TEHOTNE ZENY

Neinvazivnl prenatéinf testovani (NIPT) bylo vyvinuto o do
praxe uwedeno labamtofemi Sequenom v rocs 20113 od

te doby ho vyudilo stovky t

t&hotnych 2&n po ce
svéte, Diky 18to volba@ mno z nich nemusesio podstoupit
invazivni zdkrok jako odbér choriovych kila (CVS) nebo

odbér plodové vody [amniocentéza)

Pouzitim nagich nejnovéjsich védeckych paznatkd
v cblasti neinvazivnihic prenatainiho testovani miZzeme
zajistit potfebné informace viem t2hotnym 2endm, které

if byt kompletng informovany o svém téhotenstvi

Laboratofe Sequencm jako prvmi nabizi dva odiidné typy

neinvaziviifhc prenatéiniho testovanitest MatemiT21 PLUS

\ | TESTOVANI
\ s VEDECKOU PRESNOSTI
‘ A PeECLIVOSTI

TESTY
PRO VSECHNY
TEHOTNE ZENY

ViSibiIiT i LABCRATORY-DEVELOPED TEST

Test VISbIT j2 urten pro vEechny 18hotne 2eny, kieré chtgfl smat
nibimace 0 nejbanajtich chromozomainich vadach plodu. Test e urden
tenoingm 2enam, kiere,

« Chig) vadel zakiadnl penaticke informace

« atekavalljeano dne

« pabit 00 rizikowe skupiny pro trzomil 21 [Downdy syndrom) & trzomil 18
(Eowardsiv syndrom)

ZAKLADNI VYBER VYSETRENI

Test VisDIIT Dyl nawvrzen jako soreeningowy krewnl 1est k odhalen!
nepemeaskn trzomif plodu. CHINOS! Dasud pOLZVangch Sareeningovyeh
testd, narozdn od testy ViSbIT, je velmi varabins s falesné pozthmimi
wysiediy a2 5%

Test VisBIFT e provest od 10, tydn2 thotensty 3 stanovuje trizomii 21
{Cownilv syndromg 2 iizomil 1B Eawardslvy syndrom) ploou. V papade vaseho
zaymu test umo2fule | uitens poiad plaou.

INDIVIDUALNI VYSLEDEK

Wiledky Eou vydavany ve forme nizKEno nebo vysokeno rzika pro danou
rzomii s indhvidusnfhodnotou. V pHpaoe zaimu je ve vysiedia uvedeno
| pohiaw piodu.

SPOLEHLIVE PROVEDENI TESTU

« wysoce plesné stanowvenitrizomie 21 Downly synarom) 2 trizomie 8
(Eowarosdv syndrom| plody — wyis net 89%

veimi nizke riziko faiesng poativiich vysisdkl v porovnanis idasickyml
prenatainimi screeninpowymi testy

t2nto 125t M3 mEna nel 15 % nevydanych vysiediad, 1imio se znadné snifuje
nutnost opétavneno testovan|

Ontexaanding Tost VisibiliT?
detakini rozsah/podet stanovemyic h voorka
Trizomia 21 29% 21221}
Trizomia 18 >00%K (10 2 104
Stancven! pchlad 99.3% plaznast (10412 1043)

Vas ossthujicl I€kat bude mit k dispoxici vysiedky pribiizne za 5 dnb
od doruteni vaieho vzorku krve do laboratore v USA

M ate rn iT21 | ; LABORATORY-DEVELOPED TEST

PLUS

Test MaterniT21PLUS je urden pro vEechny tehatne 2eny, ktere aigjf
komplexn{ detaiinf s spoiehive odpoved! bez rizka spojendho s Invazhmim
zakrokem jako je odbar charovych kik (CVS) nebo odbar plodove vody
(amnlocenteza) Test je urlen tehotnym Zendm, iders!

«  patido vysoce fzkove skupiny (Vek 35 let a vice, sbnomainf prenaiaing
SCieening. abnoomaind vysiedky uitrazvuky, probiemsticks rodnnd
anamnszs)

» OCekava)y jedno, DR | vice OStrigvojCata trojcata.)

«  Chegyf zndt podrobnasl genetickou informad s ohiedem na vzamejs!
chromozomani poruchy

VELKA SKALA VYSETRENI
Test MaterniT21 PLUS 1ze proyest od 1. tydne 18hotenstvl & poskytuje Sirake

spektium genstickych informad o vasem 18holenshy stanovenim techio
chromazomainich vea plood:

Trzomie 21 {[Downdw syndromy - THizomie 22
Trzomie 18 [Egwardasly syndrom) .« 22q {DiGeomedv syndrom)|
Trizomie 13 (Pataudy syndramj - Sp [Syndrom kedima ki)

« Pohiavi « 1p36 o2lednl syndrom

« 45X (Tumneriv synorom)| « 153 Prader-WhHiAngeimanty syndrom)
« Q7XXY [Kinefeiterty syndrom) « 13q (Jacobsendy syndromy

« &7XXX (TripleX syndrom) » Bq (Langer-Gledionly syndrom)

» A7XYY [XYY syncromg « 4p (WoltHrschhorn syndrom)

- Trzomie 16

JASNE A SPOLEHLIVE VYSLEDKY

- vysledek ve formé pozitividnegativnl pro nejbénd|s trzomie piodu (21, 18, 13)

- copifiujic! hfoemace pro dakil vybrans chiomozomaini vaoy

EXCELENTNI PROVEDENI

o test MalemiT21PLUS nabef vysoo2 piesns informace pro Skokd spekirum
genetickyan vad

. tento test m3 mens ne2 1,5% nevydanych vysiedal, Hirto 52 Znatn? snitije
nutnost opetownaha testavant

Tost MaemiT21 PLUSAE

i datakinl rozcah/podet stanoverych vzorkd
Trizemia 21 *39% |210 2 212}
Trizemia 16 505 (58 2 59)
Trizemie 13 >1% (11 212}
Uréani pohlwd >53% pfesnost
Anegloids chromazomb >86% 25 z 26 kombinacl)
Vybiené mikredalecs YL \T 216}

V&S oSetfujicl Iekat bude mit k dispozicl vysiediy pribiizné 1a § dnd
od doruen( vaseho vzori kive do laboratole v USA
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Indi-kace NIPT:
NIPT muze byt indi-ko-van po 10. tydnu tého-ten-stvi po gene-ticke
kon-zul-taci napri-klad pii:

Zvy-Se-ném riziku tri-zo-mie chro-mo-zomu ¢.21 ,13 a 18
pi1 biochemickém screeningu.

Aty-pic-kém vysledku scre-e-ningu s hra-ni¢-nim rizikem.

Po asis-to-vane reprodukc

ba-vach o osud gravi

Suspekt-nim zavéru gene-a-lo-gicke studie.

”
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Procento rodivsich Zen ve véku 30 let a vice - CR 1998 - 2011

procento
60

50

53 54
51
49
46
42
40 38
34
30
30 27
25
" 20 22
20
10 I I
0

1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011

rok

”

15. KONFERENCE FETALNI MEDICINY,

http://www.vrozene-vady.cz Ml
9. ledna 2015, Kongresové Centrum Nemocnice na Homolce, Praha

vady




Prenatalni diagnostika Downova syndromu v CR.

Jsou rozdily podle véku téhotné?
Byly....

.....Nejsou....

...Ale mozna budou...
S
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Dékuji za pozornost

”
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