Trendy prenatalni
diagnostiky strukturnich
vyvojovych vad v CR

Antonin Sipek 2 3, Vladimir Gregor %24, Antonin Sipek jr. 2%, Jifi Hordcek %6

Sanatorium Pronatal, Praha !

Oddéleni lékarské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha 2

Ustav obecné biologie a genetiky, 3. Iékafska fakulta University Karlovy, Praha 3
Institut postgradualniho vzdélavani ve zdravotnictvi, Praha, Katedra |ékarské genetiky #
Ustav biologie a |ékaFské genetiky, 1. |ékaFska fakulta University Karlovy a Véeobecnd
fakultni nemocnice, Praha >
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Material:

Data o vyvojovych vadach v Ceské republice v obdobi 1994 — 2014 (21 let).

Data o narozenych s vyvojovou vadou — zdroj: UZIS UZIS

Data o prenatalné diagnostikovanych pripadech — zdroj : SLG o MK AR

S Y TR
b A z
Diagnozy: ) =i
'J\. .\_
defekty neurdlni trubice (NTD — Neural Tube Defects), Cus ye®

anencefalie, spina bifida,

rozsteépy stény biisni (AWD — Abdominal Wall Defects),
omfalokéla, gastroschiza

vady ledvin
ageneze/hypoplazie ledvin

srdecni vady

hypoplasticke levé srdce
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Podil skupin diagnoz v prenatalni diagnostice
v Ceské republice v roce 2014
m NTD

mVSD
mAWD

m VV ledvin
M ostatni

® chromozomalni
aberace
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Podil jednotlivych metod pri prenatalni
diagnostice v Ceské republice v roce 2014

m Ultrazvuk

m Cytogeneticka
vySetreni

B Molekularné
geneticka
vySetreni

Pracovni den Spole¢nosti lékaiské genetiky a genomiky CLS JEP

http://www.vrozene-vady.cz

15. Kaprastuv den — Klinicka genetika, 17.2.2016



Anencefalie v Ceské republice, 1994 - 2014
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Anencefalie v Ceské republice, 1994 - 2014
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Spina bifida v Ceské republice, 1994 - 2014
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Spina bifida v Ceské republice, 1994 - 2014
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Omfalokéla v Ceské republice, 1994 - 2014
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Omfalokéla v Ceské republice, 1994 - 2014
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Gastroschiza v Ceské republice, 1994 - 2014
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Gastroschiza v Ceské republice, 1994 - 2014

procento CJprenatalni diagnostika ==A =tyden téhotenstvi tyden t&hotenstvi
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Oboustranna ageneze/hypoplazie ledvin v Ceské republice, 1994 - 2014
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Oboustranna ageneze/hypoplazie ledvin v Ceské republice, 1994 - 2014
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Syndrom hypoplazie levého srdce v Ceské republice, 1994 - 2014

317 275
na 10 000 zivé narozenych B prenatalni diagnostika B narozeni
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Syndrom hypoplazie levého srdce v Ceské republice, 1994 - 2014
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Zavéry:

Strukturalni vyvojové vady tvori v soucasné dobé v prenatalni
diagnostice 58 % diagnostikovanych pripadi.

Do této skupiny patri vady jak letalni (anencefalie, oboustranna
ageneze ledvin, syndrom hypoplastického levého srdce), tak vady
zavazne svoji prognozou pro mortalitu a morbiditu narozenych
déti (omfalokéla, spina bifida).
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Zavéry:

Prenatalni diagnostika je v soucasné dobé nejuspésnéjsi v pripadé
anencefalie a encefalokély, zvySuje se v pripadé omfalokély a
spina bifida.

Na druhé strané se vSak v pripadé letalnich diagnéz —
oboustranna ageneze/hypoplazie ledvin nebo syndrom
hypoplastického levého srdce — vyznamné neméni.

Prumérny tyden diagnostiky se sniZuje pro diagnézy anencefalie,
encefalokély, omfalokély a gastroschizy. V pripadé spina bifida a
vrozenych vad ledvin se neméni, u srde¢nich vad nemame nyni
udaje podle jednotlivych diagnéz k dispezici.
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Autori dékuji vSem spolupracovnikum,
kteri se ucastni shéru dat nezbytnych pro
celorepublikovou evidenci udaju o
vrozenych vadach a jejich prenatalni
diagnostice, bez jejichz trpélivé a
spolehlivé prace by nemohlo vzniknout
toto zpracovani.
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