Cetnosti vybranych typti vrozenych

vyvojovych vad v Ceské republice.

A. Sipek'234, V. Gregor'2, A. Sipek Jr.145, J. Klaschka®7,
M. Maly®3 , J. Jirova?®

Oddéleni |ékarské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha
Oddéleni |ékarskeé genetiky, Sanatorium Pronatal, Praha
Gennet, Praha.

Ustav lékafské genetiky 3. LF UK, Praha

Ustav biologie a lékafské genetiky 1. LF UK a VFN v Praze
Ustav informatiky Akademie véd Ceské republiky, Praha
Ustav biofyziky a informatiky 1. LF UK, Praha

Statni zdravotni ustav, Praha

Ustav zdravotnickych informaci a statistiky

+ 1 I - PRONATAL
MEDICAL CROUP

nemocnice

©CONDO R WN =

% == -'-__ rrif £
1 P s b
= :.'-:'. | :"-- = "
Vrozene Sty alp -
vady i a-!: F il I = ﬁ_,r'_-

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




Podil jednotlivych metod pri prenatalni
diagnostice v Ceské republice v roce 2018

1%

® Ultrazvuk

m Cytogeneticka vySetieni

® Molekularné geneticka vySetieni
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Prenatalni diagnostika v CR: 2013-2015, p¥ipady ukonéené

VV nervové soustavy

VV obéhové soustavy

B Rozstép rtu/patra

VV mocové soustavy

Branicni hernie,rozstép stény brisSni

VV svalové a kosterni soustavy

B Chromosomové aberace

Ostatni VV
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Rozstepové vady brisni steny:

Obdobi 1990 — 2018, cela CR: absolutni poéty

Omfalokéla — celkem 1028 pripadu,
ukoncena téhotenstvi s dg. 597
431 narozenych déti s dg.

Gastroschiza — celkem 956 pripadu,
ukoncena téhotenstvi s dg. 677

279 narozenych déti s dg.
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Rozstepove vady brisni steny:

Obdobi 1990 — 2018, cela CR: na 10 000 Zivé narozenych

Omfalokéla — celkem 3,32,
ukoncena téhotenstvi s dg. 1,93
u narozenych déti s dg. 1,39
Gastroschiza — celkem 3,09,
ukoncena téhotenstvi s dg. 2,19

u narozenych déti s dg. 0,90
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Defekty brisni stény vznikaji béhem vyvoje plodu v déloze matky.

V pribéhu nitrodéloZniho vyvoje se stteva a dalsi organy (jatra, moCovy méchyt, Zaludek,
ale 1 vajeCniky nebo varlata) vyviji nejprve mimo vlastni t€lni dutinu a teprve poté se vraceji
na spravné misto uvnitf téla.

U déti s gastroschizou stieva (a nékdy 1 Zaludek) zlistavaji mimo bfiSni dutinu a to bez kryci
blany, ktera je normalné prekryva.

U déti s omfalokélou jsou vyhtezl¢ organy ve vaku krytém membranou.

Presna pric¢ina vzniku defekti v biisni sténé neni dosud znama.
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Omfalokéla = centralni defekt btiSni stény s vyhfezem riizného mnozZstvi nitrobtiSnich organti

(sttevni klicky, jatra, zlu¢nik, Zaludek a ev. 1 dal$i organy) do uponu pupec¢niku. Vyhiezlé

organy jsou ve vaku krytém membranou, kterou tvofi peritoneum na povrchu

klicek, Whartontiv rosol uvniti pupecniku a amnidlni membrana na povrchu pupecniku.

Gastroschiza = mensi defekt celé bfiSni st€ény obvykle vpravo od uponu pupec¢niku, pfi

kterém dochazi k vyhiezu sttevnich klicek a ev. 1 dalSich organii (nej€astéji Zaludek) mimo

dutinu bfiSni. Jatra zlistavaji u gastroschizy zpravidla v dutin€ biisni. Vyhrezlé stievni klicky

nejsou kryty Zzadnou membranou a volné plavou v plodové vodé.
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Rozstepoveé vady brisni stéeny - omfalokela
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Rozstepove vady brisni steny - omfalokela
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Rozstepove vady brisni steny - omfalokela

na 10 000 zive narozenych B narozeni B prenatalni diagnostika
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Rozstepove vady brisni steny - omfalokela

na 10 000 zivé narozenych
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Rozstepove vady brisni steny - omfalokela

tyden téhotenstvi (p<0,001)
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Rozstepoveé vady brisni stény - gastroschiza
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Rozstepoveé vady brisni stény - gastroschiza
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Rozstepove vady brisni stéeny - gastroschiza

na 10 000 zivé narozenych B narozeni B prenatalni diagnostika
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Rozstepove vady brisni stéeny - gastroschiza

tyden téhotenstvi (p<0,001)
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Biomed Pap Med Fac Univ Palacky Olomouc Czech Repub. 2017
Mar; 161(1):75-79.75

Quality of life in patients with gastroschisis is comparable with the general
population: A questionnaire survey

Barbora Frybova, Alena Kokesova, Daniela Zemkova, Vladimir Mixa, Radovan VIk,
Michal Rygl

Conclusion.

The study has shown that the majority of patients after operation of gastroschisis
have a very good qual-ity of life without limitation in comparison with the general
population. The presented anthropometric data confirm that the development of

patients with gastroschisis is favourable.
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Zaverem by autori radi podékovali vsem

osobam, které se podilely, podileji nebo

budou v budoucnosti podilet na procesu

registrace vrozenych vyvojovych vad na
tizemi Ceské republiky.

Podporeno z programového projektu Ministerstva zdravotnictvi CR:
AZV 17-29622A
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Dékuji za pozornost

Mezinarodni den vrozenych vad

defects ‘.)

daymarch 3

3. brezna

world
birth

Kaprasuv den 2020 - Pracovni den 1ékarské genetiky, http://www.vrozene-vady.cz
) ’ ) vady

Purkynuav ustav - 20. anora 2020, Praha



