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     Zdroje dat 

 
 

 

Data o narozených – zdroj: ÚZIS  

 

Data o prenatálně diagnostikovaných případech: 

SLG   

 

 

 

Diagnózy:  MKN-10 Q90-Q99 Abnormality 

chromozomů nezařazené jinde 



Náhodné a neočekávané nálezy 

Nálezy, které zdánlivě primárně nesouvisí se 

základní problematikou, nicméně vyžadují 

další řešení. 

Míra neočekávanosti 

Cytogenetik Lékař - Genetik Těhotná 



Downův syndrom – Nejčastější nález 
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Prenatální diagnostika chromosomových aberací v  ČR, 2018:  

Všechny případy pozitivní prenatální diagnostiky 
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20. celostátní konference fetální medicíny, Praha,  17.1.2020 
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Prenatální diagnostika chromosomových aberací v  ČR, 2018:  

případy pozitivní prenatální diagnostiky, ukončené 
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Prenatální diagnostika chromosomových aberací v  ČR, 2018:  

případy pozitivní prenatální diagnostiky, neukončené 
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 Indikace k (pozitivní) invazivní prenatální diagnostice  

v průběhu času 
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% T21 + T13 + T18 
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„Neočekávanost“ 



Prenatální diagnostika chromozomových aberací v  ČR, 2011-2016:  

Všechny chromozomové aberace - Podrobně 

Downův syndrom; 
1258; 45% 

Edwardsův syndrom; 
395; 14% 

Patauův syndrom ; 
137; 5% 

Jiné a část.trisomie 
autosomů; 125; 4% 

Marker chromosomy; 
31; 1% 

Triploidie; 125; 5% 

Delece autosomů; 
139; 5% 

Balancované 
translokace; 159; 6% 

Inverze; 55; 2% 

Turnerův 
syndrom; 179; 

6% 

Syndrom 
XXX; 42; 

2% 

Klinefelterův 
syndrom; 54; 2% 

Syndrom XYY; 
28; 1% 

Jiné 
gonosom.aberace; 48; 

2% 



Trendy 

Balancované strukturní  

aberace 

Submikroskopické 

aberace nejasného 

významu 



Závěry 

• Prenatální vyšetření chromozomů plodu přinášelo, přináší a 

bude přinášet výsledky, které lze (s jistou mírou subjektivity) 

vnímat jako náhodné. 

 

• Spolu s měnící se strategií prenatálního (molekulárně) 

cytogenetického vyšetření se mění i spektrum těchto 

náhodných nálezů. 

 

• Vzhledem ke své povaze, nejsou tyto nálezy primárním 

cílem prenatální diagnostiky, byť mohou přinášet klinicky 

významné informace. 

 

 

 

 



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. 

 

 

Podpořeno z programového projektu Ministerstva 

zdravotnictví ČR: AZV 17-29622A 

  



Poděkování 

Děkuji za pozornost 

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


