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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 odstinti Sedé. X-ove
soufadnice obd¢lnikii odpovidaji tydnu diagnozy. Tmave odstiny znamenaji siln€ zastoupenti,
svétlé naopak slabé zastoupeni. V roce 1998 (tfadek dole) byly DS diagnostikovany nejcastéji
ve 20. a 22. tydnu (tmave odstiny). V roce 2011 (fadek nahote) byly DS nejCastéji
diagnostikovany ve 12. a 13. tydnu.
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Tyden téhotenstvi pri prenatalni diagnostice Downova syndromu
- nejbéznéjsi pripad (1998-2011)
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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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Procento matek mladsich nez dany vek
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Vékova struktura matek
— srovnani trech skupin podle tydne diagnozy

1998 - 1999
A I T T T T T
20 25 30 35 40 45
vek matky
2002 - 2003
A T T T T T T
20 25 30 35 40 45
vek matky

Procento matek mladsich nez dany vek

2000 - 2001
=
8 -
= _
2]
o
ow
o _
=
= _
(2]
o -
T T T I I T
20 25 30 35 40 45
vek matky

diagnostikovani BRZO

diagnostikovani PRUMERNE

Kaprasiiv den: Klinicka genetika

Velka poslucharna Purkynova ustavu, Albertov 4, Praha, 18.2.2015

7’
B 8
Vrozené

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




Vékova struktura matek
— srovnani trech skupin podle tydne diagnozy
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p-hodnoty Kolmogorovova-Smirnovova testu rozdilnosti vékového rozdéleni
skupin skupina 1 = ,,brzo“, skupina 2 = ,,primérné* 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

1-3

0.002
0.001
0.038
0.996
0.725
0.605
1.000
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Lze tedy konstatovat, Ze za zacatku
sledovaného obdobi (1998-2003) byla
skupina starSich matek diagnostikovana
spiSe brzy, tento rozdil vSak

v nasledujicim obdobi (2004-2011) jiz
neexistoval.

Muzeme tedy rici, Zze 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

procento Emvék Bl screening/UZ
100
90
80

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

rok
Kaprasuv den: Klinicka genetika e
Velka poslucharna Purkyiiova tastavu, Albertov 4, Praha, 18.2.2015 yody




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 %
A

FPR=<0,1%

Ctyiparametrovy test

Test v prvnim
trimestru (pomoci NT)

S integraci séra

Prenatalni test
Harmony

Zcela integrovan

Ha rmony

PRENATAL TEST

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

Jednoduchy & bezpelny
krevni test
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Prenatalni test Harmony byl vyvinut spole&nosti Ariosa Diagnostics a je
provadén v laboratofich spole&nosti, které jsou certifikovany CLIA a nachazeji
se v Kalifornii ve Spojenych statech americkych.

Arlosa™, Harmony™, a Harmony Prenatal Test™ jsou ochranné znamky spolecnosti Ariosa Diagnostics, Inc.

Ariosa
[DIAGNOSTI|CS|

©2013 Ariosa Diagnostics, Inc. Viechna prava vyhrazena.
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@ PRENASCAN
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MOZNOST PRO
VSECHNY TEHOTNE ZENY

te daby ho vyuZilo stovky tisls
t&. Diky 1

invazivni zdkrok jako odbér choriovych kil (CVS) nebo

o volb2 mnoh

=V

ich nemussio po
odbér plodové vody [amniocentéza)

PouZitim nagich nejnovejsich védeckych poznatkad
v cblasti neinvazivnihic prenstainiho testovan! miZzeme
zajistit potfebné informace viem Bhotmym 2endm, kterd

cht&jf byt kompletng informovany o svém téhotenstvi

Laboratofe Sequencm jako pryvnl nabizi dva odiidné typy
neinvazivnfho prenatéiniho testovanitest MatemiT21 PLUS

\ | TESTOVANI
\ s VEDECKOU PRESNOSTI
i A PECLIVOSTI

TESTY
PRO VSECHNY
TEHOTNE ZENY

ViSi biIiT i LABCRATORY-DEVELOPED TEST

Test VishIIT je urten pro vEschoy 1&hotne 2eny, kieré chtgjl mat
nibimace 0 nejbaznejsich chromozomanich vadach plodu. Test je urden
tenoingm 2enam, kiere,

« ey vadét zakdaonl pensticke informace

« atekava)l jeono ane

« pabit 00 rizikove skupiny pro trzomil 21 [Downly syndrom) a trzomil 18
(Eowargsin syndrom)

ZAKLADNI VYBER VYSETRENI

Test VIsDIIT byl navrzen jako saoreeningovy kievni test k odhalen!
nepemajskn trzomil plodu. CHINOS 0asud POUZVARTCH SCrEeningowWn
teshd, narozdn od testu VISDIIT, je velimi varabinrs falesng pozthnimi
vysiediy a2 5%

Test VishIET ke provest od 10, bydne2 ténotenstvl a stanovuje trizomii 21
{Cownily syndramg 2 tizomil 1B Eawardalv syndrom) ploou. V phipade vaseno
zdjmu test umoziuje | urtens pohiad ploou.

INDIVIDUALNI VYSLEDEK

Wisledky Eou vydavany ve forme niZKeno nebo vysokeno 11zka pro danou
trizomii 5 Indiidusnfhodnotou. V pHpaos zamu je ve vysiediu uvedeno
| pohilaw! piodu.

SPOLEHLIVE PROVEDENI TESTU

« vysoce pesné stanowvenitrizomie 21 Downlbv synarom) 2 trizomie 8
(Eowardsv syndrom| plodu — wySsi nez 89%

« weimi nizke rizio falein poativiich vysisdkl v porovnanis kasickyml

prenatainimi screeninpowvymi tasty

tento 125t ma mEne ne 15 % nevydany'ch vysiediod, 1imio se znadné snifuje

nutnost opetavneno testovent

O n e alint Test VisibiliT?
detekini rozsah/podet stanovemich voorkda
Trizomia 21 299% {212 21}
Trizemia 18 >T0% (10 = 10}
Stanovani pohlad 99.3% plaznast (10412 1043

Vas osstrujicf I€kat bude mit k dispoxic] vysiedky pribiitng za & dnb
od doruteni vaieho vzorku krve do laboratore v USA

M ate r n iT21 |—- LABORATORY-DEVELOPED TEST

PLUS

Test MaterniT21PLUS je urden pro viechny tehatne 2emy, ktens améji
komplexn( detainf s spoishive odpovad! bez rzka spojengho s Invazimim
22krokem jako je odbar charowych Kikl (CV'S) nebo odber podove vady
(amniocenteza). Test je urlen tehotnym 2endm, kters:

«  patlfdovysoce fzkove skuping ek 35 et a vice, abnomainf prenaiding
scieening. abnoemaind vysiedky uitrazvuky, probiemsticks rodnnd
anamnsza)

- Ofekivay jedno, O | vica DRtrigvojCata. trajcata )

+ ChR&jf znat podrobnajsl genetickau informad s ofiedem na vzacnejs!
chromozomani porochy

VELKA SKALA VYSETRENI

Test MaterniT21 PLUS 122 proyest od 10. tydne 18hotenstl @ poskytuje Sirake
spektium genetickych informad o vasem 1ehnienshy stianowenim tachio
chroma2omainich vea plood:

Trzomie 21 [Downdw syndromy « THzomie 22

Trzomie 18 [Egwardsly syndrom) » 22q DiGeomedv syndrom)

Trizomie 13 (Patauly syndramy - Sp (Syndrom kocikma ko)

« Pobiavl « 1p36 Daledn! syndrom

45X (Tunerlv synorom| « 15g Prader-WhvAngeimanty syndrom)
A7XXY [Kinefeiterly syndrom) . 139 (Jacobsendy syndromy

« &7XXX (TripleX syndrom) » B [Langer-Gedionly syndrom)
» &7XYY {XYY synoromg « 4p (WoltHrschhorn syndromy
. Trzomie 16

JASNE A SPOLEHLIVE VYSLEDKY

- wpsiedek va forme pozitivninegaivnl pro nejbé el rzomie piodu {21, 18, 13)
- DOQIMU(C( hfccmace pro daksf vybrens ayiomozomaini vaoy

EXCELENTNI PROVEDENI

«  test MalemiT21PLUS nabef vysoo2 pfesns informece pro Sroke spekinum
genatickyah vad

- tento test m3 mens na2 1,5% navydanych vysiedal, timto se znain snue
nuinost opetownena testovani

Snmevse ey dowkcnttzgﬁzgi‘mpg{i:h —
Trizomia 21 *A9% 1210 2 212}
Trizemia 16 006 (58 2 53)
Trizemic 13 SG1% 1 212}
Uréanl pahlad 259% piesnost
Ancuploids chramazomb >26% 25 7 26 kombinac)
Vybrané mikredalecs X417 2 1By

Vs obetfujic! Iekal bude mit k dispozicl vysiediy pribiizné za S dnt
od doruen| vaseho vzoriu kive do laboratole v USA
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Indikace NIPT:

NIPT miize byt indikovan po 10. tydnu t€hotenstvi po genetické
konzultaci naptiklad pii:

Zvyseném riziku trizomie chromozomu ¢.21 ,13 a 18
pi1 biochemickém screeningu.

Atypickém vysledku screeningu s hrani¢nim rizikem.

Po asistované reprodukci.

avach o osud gravidity.

Suspektnim zavéru genealogické studie.
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Procento rodivsich Zen ve véku 30 let a vice - CR 1998 - 2011
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Prenatalni diagnostika Downova syndromu v CR.

Jsou rozdily podle véku tehotné?
Byly....

.....Nejsou....

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

”
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