AKktualni situace v prenatalni diagnostice
chromozomalnich aberaci v CR.

Sipek A Jr.'’%, Gregor V23, Sipek A234

1. Ustav biologie a lékarské genetiky 1. LF UK a VEN v Praze
2. Oddéleni lékarské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha

3. Oddeleni lékarské genetiky, Sanatorium Pronatal, Praha
4. Ustav lékaiské genetiky 3. LF UK, Praha
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Zdroje dat

Data o chromozomovych aberacich v Ceské republice
v obdobi 1994 — 2017.

Data o narozenych — zdroj: UZIS

1994 — 2015, predbézné udaje 2016 — 2017

Data o prenatalné diagnostikovanych pripadech: SLG
1994 — 2017

Diagnozy:

Downiiv syndrom
Edwardsuv syndrom

Patauuv syndrom
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Podil jednotlivych metod pri prenatalni
diagnostice v Ceské republice v roce 2017

® Ultrazvuk

B Cytogeneticka
vySetreni

B Molekularné
geneticka vySetreni
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Invazivni prenatalni diagnostika v
Ceské republice, 1994 - 2017
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diagnostika v Cesk
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republice, 1994 - 2017
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Invazivni prenatalni diagnostika v Ceské
republice, 1994 - 2017
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Prenatalni diagnostika chromozomovych aberaci v CR, 2017:
Vsechny pripady pozitivni prenatalni diagnostiky

® Downiuiv syndrom

® Edwardsuv
syndrom
Patauuv syndrom

¥ jiné autozomove
aberace

¥ gonozomové
aberace
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Diagnostika Downova syndromu v Ceské republice v roce 2017

mvék
mUZ
B screening
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Pocet provedenych AMC a CVS pro zachyt 1 DS,
CR 2000 - 2017
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Indikace k invazivni prenatalni diagnostice
u plodd s diagnostikovanym DS, CR 1992 - 2017
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Downiiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2017
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@ prenatalni diagnostika
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Edwardstiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2017

na 10 000 Zivé narozenych B narozeni B prenatalni diagnostika
< wn ({e] N~ (o] (o)) (=] - N ™ < 0 ({e] N~ (o] (o) o  wl N ™ < Te] ({=] N~
(<2 (2] (<2 (2] (<2] (<2 o (=] (=] (=] (=] o (=] o o o - - - - - - - -
(o) (o)) (o] (o) (o] (o) (=) o (=) o (=) (=) o (=) o (=) o o o o (=) o o o
™ Y ™ ™ ™ ™ N AN AN AN AN N AN N AN N N N N N N N N N
rok

19. CELOSTATNI KONFERENCE FETALNI MEDICINY S

MEZINARODNI UCASTI - Praha, 18.1.2019

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



Patauiiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2017

na 10 000 Zivé narozenych B narozeni B prenatalni diagnostika
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Downiiv syndrom v Ceské republice,
prenatalné diagnostikovanych a ukoncenych pripadii z celku

, procento

1994 — 2017
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, procento

1994 — 2017

Edwardsuv syndrom v Ceské republice,

%

prenatalné diagnostikovanych a ukoncenych pripadu z celku
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, procento

1994 — 2017

Patautiv syndrom v Ceské republice,
prenatalné diagnostikovanych a ukoncenych pripadu z celku
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Downiiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2017,
tyden téhotenstvi pri diagnoze

tyden téhotenstvi

13,97

13
12 L] ] ] ] ] ]
< o] ({e] N o0 ()] o - N ™ < n ({e] N o0 » o L ol N ™ < n ({e] N
(e}] (7] (2] (2] (7] (7] o o o o o o o o o o - - - ol - - - -
(o7] (7] (2] (2] o ()] o o o o o o o o o o o o o o o o o o
A - - - A - N N (9] N N N N N N N N N N N N N N N
rok

19. CELOSTATNI KONFERENCE FETALNI MEDICINY S |RSUES Vo
y

MEZINARODNI UCASTI - Praha, 18.1.2019



Edwardsiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2017,
tyden téhotenstvi pri diagnoze

tyden téhotenstvi
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Patautilv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2017,
tyden tehotenstvi  tyden t€hotenstvi pri diagnoze
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Na zaver by autori radi podekovali vSem
spolupracovnikum, kteri se uc¢astni sbéru dat
nezbytnych pro celorepublikovou evidenci
udaju o vrozenych vadach a jejich prenatalni
diagnostice, bez jejichz trpélive a spolehlivé
prace by nemohlo vzniknout toto zpracovani.
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DéKkuji za pozornost

Podpoieno z programového projektu Ministerstva zdravotnictvi CR: AZV 17-29622A
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