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Material a metodika:

« Zdrojem dat byl material ziskany
z pracovist’ lekarskeé genetiky — vrozené
vady zjistené pri prenatalni diagnostice

« 21 cytogenetickych laboratofri

« 32 ambulanci klinické genetiky, z nichz
zaslalo data 30



Prenatalni diagnostika v CR, 1994 - 2007
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Prenatalni diagnostika v CR, 1994
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2007 2007 2007
Vrozené vady 1 ukoncené neukoncené celkem
anencefalie 34 2 36
encefalokéla 22 0 22
hydrocefalus 39 6 45
spina bifida 40 5 45
jin¢ vady CNS 18 12 30
srde¢ni vady 77 39 116
rozStép rtu/patra 18 14 32
ageneze 19 2 21
(hypoplazie)
ledvin
cysticke ledviny 19 22 41
hydronefrdza 8 34 42
jiné vady 13 5 18

mocoveého traktu




2007 2007 2007
Vrozené vady 2 ukonéené | neukoncené celkem
redukéni deformity 8 3 11
koncetin
jin¢ vady koncetin 1 0 1
osteochondrodysplazie 4 4 8
brani¢ni kyla 11 7 18
omfalokéla 22 2 24
gastroschiza 24 7 31
hydrops fetalis 18 5 23
hygroma colli 15 3 18
mnohocetné vrozené 10 1 11
vady
chromosomalni aberace 352 135 487
ostatni vrozené vady 49 48 97
Celkem 828 372 1200




2007 2007 2007
Aberace ukoncené | neukoncené celkem
Downliv syndrom 194 10 204
Edwardsiiv syndrom 41 1 42
Patautv syndrom 18 2 20
jin¢ trisomie a derivované 6 5 11
chromosomy
marker chromosomy 4 4 8
triploidie a polyploidie 19 0 19
delece (Castecné 20 2 22
monosomie)
balancované translokace 4 24 58
inverze chromosomil 0 26 26
Turnertiv syndrom 29 7 36
syndrom XXX 4 11 15
Klinefelterav syndrom 11 7 18
syndrom XYY 1 2 3
jiné gonosomalni aberace 1 4 )
Celkem 352 135 487




Prenatalni diagnostika
chromozomalnich aberaci v roce 2007
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Tyden téhotenstvi pri diagnoéze a UUT v
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Tyden téhotenstvi pri diagnoéze a UUT v
pripadé Downova syndromu

. B diagnostika B UUT
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Metody prenatalni diagnostiky
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Metody prenatalni diagnostiky
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Downuv syndrom — rozdéleni

zachytu podle veku matky
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Downuv syndrom — rozdéleni
zachytu podle veku matky
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Indikace k invazivni prenatalni diagnostice
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Srovnani invazivni prenatalni diagnostiky,
zachytu Downova syndromu a VCA
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Na zaveér by autori radi podékovali
vS§em nejmenovanym
spolupracovnikum, kteri se ucastni
pravidelného sbéru dat nezbytnych
pro celorepublikovou evidenci udaju
o vrozenych vadach a jejich
prenatalni diagnostice, bez jejichZ
trpélivé a spolehlivé prace by
nemohla vzniknout tato analyza.

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




