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Zdroje dat
vady

Data o chromozomovych aberacich v Ceské republice v obdobi 2011 — 2016.

Data o narozenych — zdroj: UZIS UZIS
Data o prenatalné diagnostikovanych pripadech: SLG

Diagnézy: MKN-10 Q90-Q99 Abnormality chromozomti nezarazené jinde




Vn;zené
vady
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Indikace k invazivni prenatalni diagnostice
u plodu s diagnostikovanym DS, CR 1992 - 2016
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Nevyhody NIPT

vady

Z pohledu epidemiologie:
« Velmi heterogenni typ vysSetfeni (rizny rozsah diagnostiky).
* Proveden u velmi heterogenni skupiny téhotnych (ruzna uroven rizika).
« RUzna uroveri dostupnosti (v CR stale hlavné finanéni davody).

» V tuto chvili velmi problematické hlaSeni poctu/uspésnosti vykond.



Prenatalni diagnostika chromozomovych aberaci v CR, 2011-2016:
VSechny chromozomové aberace - Podrobné

Syndrom Klinefeltergv Syndrom XYY; Jiné

XXX; 42; . .54:2%_ 28;1% / onosom.aberace; 48;
29% Turneruv R o
syndrom; 179;
6%

Inverze; 55; 2%

Balancované
translokace; 159; 6%

Delece autosomu;

139; 5% |

Downlv syndrom;
1258; 45%
Triploidie; 125; 5%

Marker chromosomy;
31; 1%
Jinéa t":ést.trisomie/

autosomu; 125; 4% dwardstiv syndrom;

. 0,
Pataulv syndrom ; 395; 14%

137; 5%




mz‘;né Pocty prenatalné diagnostikovanych pripadu
vady chromozomovych aberaci, CR, 2012 - 2016
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W;I;né Struktura prenatalné diagnostikovanych pfipadu
vady chromozomovych aberaci, CR, 2012 - 2016
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Vrozens Zjistené trendy

vady

1. Celkové mnozstvi vSsech zachycenych chromozomovych aberaci mirne
stoupa: IRR = 1,006 (0,981 — 1,032). Tento trend neni statisticky
vyznamny.

2. Celkové mnozstvi diagnoz ze skupiny T13+T18+T21 ve sledovaném
obdobi stoupa: IRR = 1,041 (1,008 — 1,075). Tento trend je statisticky
vyznamny (p < 0,05).

3. Celkové mnozstvi ostatnich chromozomovych aberaci ve sledovaném
obdobi klesa: IRR: 0,951 (0,912 — 0,991). Tento trend je statisticky
vyznamny (p < 0,05).

4. KazdoroCné se méni pomer (T13+T18+T21) / (ostatni) a to ve prospéech
skupiny tri hlavnich trizomii: OR = 1,095 (1,039 — 1,154). Rovnéz tento
trend je statisticky vyznamny (p < 0,001)




Zavery

« Priblizné 2/3 vSech prenatalné diagnostikovanych pripadu
tvofi trizomie chromozomu 13/18/21. Zbyla tretina pripadu
pripada na pocetni/strukturni odchylky gonozomu,
polyploidie a zbylé (vétSinou strukturni) odchylky autozomu.

« Kazdorocné pribyva diagnoz ve skupine tri hlavnich trizomii
— tento trend souvisi jak s dlouhodobé rostoucim prumérnym
vekem tehotnych tak i se zmenami v prenatalni diagnostice.

« Mirny pokles heterogenni skupiny ,ostatnich® aberaci je t.C.
tézké vysvétlit. Muze odrazet jak zmény v €etnosti, tak i v
diagnostice Ci samotném hlaseni.




Podekovani

Zaverem by autori radi podekovali vSem osobam,
které se podilely, podileji nebo budou v
budoucnosti podilet na procesu registrace
vrozenych vyvojovych vad na tizemi Ceské
republiky.

Podekovani kolegum Dr. Klaschkovi a Dr. Malému
z AV CR za statistickou analyzu.

Podporeno z programoveho projektu Ministerstva
zdravotnictvi CR: AZV 17-29622A



Podékovani
Dekuji za pozornost

45th Annual Meeting of the ICBDSR

September 30th to October 4th 2018
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