Prenatalni diagnostika chromozomovych aberaci v
Ceske republice

Sipek A Jrl2, Gregor V12, Sipek A.2345, Klaschka J&7, Maly M638

Ustav biologie a lékaiské genetiky 1. LF UK a VFN v Praze
Oddeleni lékarské genetiky, Thomayerova nemocnice, Praha
Oddeleni lékarskeé genetiky, Sanatorium Pronatal, Praha
Gennet, Praha

Ustav lékaiské genetiky 3. LF UK, Praha

Ustav informatiky Akademie véd Ceské republiky, Praha
Ustav biofyziky a informatiky 1. LF UK, Praha

Statni zdravotni ustav, Praha

oo T, TERT, e
- .' ' 'y ; P £ @ *_rasl‘i o5, 8
5 & AN { [ - pRONATAL [,
1 g A :
Vrozene g/ g & 8 ° Thomayerova =GENNET= mepicaL crour g
g

N\ Vd
s UZIS
; TR /A : g
vady % . nemocnice 4
it Cig )87

ONOoORWDNE

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




Zdroje dat

Data o chromosomovych aberacich v Ceské republice
v obdobi 1994 — 2018.

Data o narozenych — zdroj: UZIS
1994 - 2018

Data o prenatalné diagnostikovanych pripadech: SLG
1994 - 2018

Diagnozy:

Downuv syndrom
Edwardsuv syndrom
Patautv syndrom
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Podil jednotlivych metod pri prenatalni
diagnostice v Ceské republice v roce 2018

1%

m Ultrazvuk

m Cytogeneticka vySetieni

® Molekularné geneticka vySetreni
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Invazivni prenatilni diagnostika v Ceské
republice, 1994 - 2018
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Invazivni prenatalni diagnostika
v Ceské republice, 1998 - 2018
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Prenatalni diagnostika chromosemovych aberaci v CR, 2018:
Vsechny pripady pozitivni prenatalni diagnostiky

® Downiiv syndrom

® Edwardstiv syndrom
Patauiiv syndrom

® jiné autozomové aberace

® gonozomové aberace
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Prenatalni diagnostika chromosemovych aberaci v CR, 2018:
pripady pozitivni prenatalni diagnostiky, ukonéené

® Downiiv syndrom

®m Edwardsiv syndrom
Patautiv syndrom

¥ jiné autozomové aberace

® gonozomové aberace
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Prenatalni diagnostika chromosemovych aberaci v CR, 2017:
pripady pozitivni prenatalni diagnostiky, neukon¢ené

/1

= Downtiv syndrom

® Edwardsiiv syndrom
Patauiiv syndrom

® jiné autozomové aberace

® gonozomové aberace
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Diagnostika Downova syndromu v Ceské republice v roce 2018
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Indikace k invazivni prenatalni diagnostice
u plodi s diagnostikovanym DS, CR 1992 - 2018
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Pocet provedenych AMC a CVS pro zachyt 1 DS,

CR 2000 - 2018
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NIPT — pozitivni nalezy 2015 - 2018

2015 2016 2017 2018 Celkem

Down 9 31 34 48 122
Edwards 2 7 8 25
Patau 4 2 6
Turner 1 3

47 ,XXX 1 1
Klinefetler 2 2 3 7
A47,XYY 1 1
trisomie 16 1 1
Celkem 11 47 45 63 166
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Downiiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018

na 10 000 zive narozen)'Ich @narozeni Bprenatalni diagnostika
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Edwardsiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018

na 10 000 2|Vé narozen)'ICh B narozeni Bprenatalni diagnostika
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Patauiiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018
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procento

»

1994 - 2018

Downiiv syndrom v Ceské republice,
prenatalné diagnostikovanych a ukoncenych pripadu z celku
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procento

»

1994 - 2018

prenatalné diagnostikovanych a ukoncenych pripadu z celku

Edwardsuv syndrom v Ceské republice,
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procento

1994 - 2018,

Patauiiv syndrom v Ceské republice,
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Downiiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018,
tyden téhotenstvi pri diagnoze
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Edwardsiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018,
tyden téhotenstvi pri diagnoze
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Patauiiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018,
tyden téhotenstvi pri diagnoze
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Na zavér by autori radi podékovali vsem
spolupracovnikum, kteri se u¢astni sbéru dat
nezbytnych pro celorepublikovou evidenci
udaju o vrozenych vadach a jejich prenataini
diagnostice, bez jejichz trpélivé a spolehlivé
prace by nemohlo vzniknout toto zpracovani.
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Dékuyji za pozornost

Podpoieno 7 programovéhe projektu Ministerstva zdravotnictvi CR: AZV 17-29622A
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