Chceme znat nahodné chromozomalni
nalezy u plodu?
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Zdroje dat

Data o narozenych — zdroj: UZIS UZIS

Data o prenatalné diagnostikovanych pripadech:
SLG

Diagnozy: MKN-10 Q90-Q99 Abnormality
chromozomu nezarazené jinde



Nahodné a neoCekavané nalezy

Mira neocekavanosti

Cytogenetik Lékar - Genetik Téhotna

Nalezy, které zdanlivé primarne nesouvisi se
zakladni problematikou, nicménéeé vyzaduji

v 75 v

dalsi reseni.
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Prenatalni diagnostika chromosomovych aberaci v CR, 2018:
Vsechny pripady pozitivni prenatalni diagnostiky

® Downiiv syndrom

® Edwardstiv syndrom
Patauiiv syndrom

® jiné autozomové aberace

® gonozomové aberace

20. celostatni konference fetalni mediciny, Praha, 17.1.2020 http://www.vrozene-vady.cz




Prenatalni diagnostika chromosomovych aberaci v CR, 2018:
pripady pozitivni prenatalni diagnostiky, ukoncené

® Downiiv syndrom

®m Edwardsiv syndrom
Patautiv syndrom

M jiné autozomové aberace

® gonozomové aberace

20. celostatni konference fetalni mediciny, Praha, 17.1.2020 http://www.vrozene-vady.cz




Prenatalni diagnostika chromosomovych aberaci v CR, 2018:
pripady pozitivni prenatalni diagnostiky, neukoncené

= Downtiv syndrom

m Edwardsiiv syndrom
Patauiiv syndrom

® jiné autozomové aberace

® gonozomové aberace

20. celostatni konference fetalni mediciny, Praha, 17.1.2020 http://www.vrozene-vady.cz




w;z;“é Indikace k (pozitivni) invazivni prenatalni diagnostice
vady v prubéhu ¢asu
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,Neocekavanost"
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a third of abnormalities found after first-trimester screening
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Prenatalni diagnostika chromozomovych aberaci v CR, 2011-2016:
VSechny chromozomové aberace - Podrobné

Syndrom Klinefeltergv Syndrom XYY; Jiné
XXX; 42; . .E4- 28; 1% onosom.aberace; 48;
Turnerav 4;2% <% 7 g

2% %
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 Eést.trisomie/

© . . 0,
autosom; 125; 4% dwardstiv syndrom;

. 0,
Patautiv syndrom ; 395; 14%

137; 5%




Balancované strukturni
aberace

Submikroskopickeé
aberace nejasného
vyznamu




Zavery

* Prenatalni vySetfeni chromozomu plodu pfinaselo, prinasi a
bude pfinaset vysledky, ktere Ize (s jistou mirou subjektivity)
vhimat jako nahodne.

* Spolu s ménici se strategii prenatalniho (molekularne)
cytogenetického vysetreni se meni | spektrum techto
nahodnych nalezu.

* Vzhledem ke své povaze, nejsou tyto nalezy primarnim
cilem prenatalni diagnostiky, byt mohou prinaset klinicky
vyznamné informace.




Podekovani

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

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



Podekovani

Dekuji za pozornost
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