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Material a metodika:

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

» 23 cytogenetickych laboratori
* 34 ambulanci klinické genetiky



Prenatalni diagnostika v CR, 1994 - 2008
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Prenatalni diagnostika v CR, 1994 - 2008

na 10 000 zivé narozenych
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Prenatalni diagnostika v CR, 1994 - 2008
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Prenatalni diagnostika v CR, 1994 - 2008
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Metody prenatélni diagnostiky
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2008 2008 2008
Vrozené vady 1 ukoncené neukoncené celkem
anencefalie 22 0 22
encefalokela 14 1 15
hydrocefalus 28 6 34
spina bifida 36 4 40
jin¢ vady CNS 23 11 34
srde¢ni vady 75+ 48 41 116 + 48
VV dych.soust. 17 6 23
rozsteép rtu/patra 20 29 49
ageneze (hypopl.) 17 8 25
ledvin
cystické ledviny 21 16 37
hydronefrdza 34 38
jiné vady 9 16

mocoveého traktu




2008 2008 2008
Vrozené vady 2 ukoncené | neukoncené celkem
redukéni def. koncetin 26 5 31
jiné vady koncetin 4 31 35
osteochondrodysplazie 17 2 19
branicni kyla 8+3 6 14 + 3
omfalokéla 16 + 10 4 20 + 10
gastroschiza 24 +1 6 30+1
hydrops fetalis 18 0 18
hygroma colli 9 2 11
mnohocetné vrozené 12 3 15
vady
chromosomalni aberace 419 139 558
ostatni vrozené vady 39 30 69
Celkem 876 393 1269




Prenatalni diagnostika v roce 2008 -
metody diagnostiky

mol. genetické
vys.; 1%
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2008 2008 2008
AbeFace ukoncené | neukoncené celkem
Downilv syndrom 212 5 217
Edwardsiiv syndrom 52 2 o4
Patautv syndrom 24 0 24
jin¢ trisomie a derivované 24 7 31
chromosomy
marker chromosomy 4 7 11
triploidie a polyploidie 19 1 20
delece (Castecné 9 3 12
monosomie)
balancovan¢ translokace 11 51 62
inverze chromosomil 0 19 19
Turneriv syndrom 47 15 62
syndrom XXX 2 11 13
Klinefelteruv syndrom 12 7 19
syndrom XYY 1 5 6
jiné gonosomalni aberace 2 6 8
Celkem 419 139 558




Prenatalni diagnostika
chromozomalnich aberaci v roce 2008
- ukoncené
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Prenatalni diagnostika
chromozomalnich aberaci v roce 2008
- neukoncené
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Prenatalni diagnostika
chromozomalnich aberaci v roce 2008
- celkem
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Tyden téhotenstvi pii diagnéze v CR 2008,
Downuv syndrom
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Incidence Edwardsova syndromu v CR,
1994 - 2008

na 10 000 Zivé narozenych B narozeni B prenatalni diagnostika
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Tyden téhotenstvi pii diagnéze v CR 2008,
Edwardsuv syndrom
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Incidence Patauova syndromu v CR,
1994 - 2008

na 10 000 Zivé narozenych B narozeni B prenatalni diagnostika
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Tyden téhotenstvi pii diagnéze v CR,
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Tyden téhotenstvi pii diagnéze v CR 2008,
Patauuv syndrom
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Zavery:

1. V poslednich letech stagnuje, resp.

v poslednich dvou letech klesa pocet
invazivnich prenatalnich vysetreni.

2. Zvysuje se procento CVS ze vsech
invazivnich pren. dg.

3. Klesa tyden gravidity pri zachytu
chromozomalnich aberaci.



» 4. ZvySuje se mnozstvi plodu s témito
vadami (soucet narozenych + prenatalne
diagnostikovanych). Pricinou je
zvysujici se vek tehotnych a casnejsi
zachyt (diagnostikuji se i ty plody, které
by se spontanne potratily).

* 5. PocCet narozenych klesa jen lehce.
Pricinou je zvysujici se vek tehotnych.



Na zaver by autori radi podékovali
vsem nejmenovanym
spolupracovnikum, kteri se uc¢astni
pravidelného sbhéru dat nezbytnych
pro celorepublikovou evidenci udaju
o vrozenych vadach a jejich
prenatalni diagnostice, bez jejichz
trpélivé a spolehlivé prace by
nemohla vzniknout tato analyza.



Dékuji za pozornost
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