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Zdroje dat
vady

Data o chromozomovych aberacich v Ceské republice v obdobi 2011 — 2016.

Data o narozenych — zdroj: UZIS UZIS
Data o prenatalné diagnostikovanych pripadech: SLG

Diagnézy: MKN-10 Q90-Q99 Abnormality chromozomti nezarazené jinde
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Downtiv syndrom v CR, 1994 - 2016




Edwardstiv syndrom v CR, 1994 - 2016
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Indikace k invazivni prenatalni diagnostice
u plodu s diagnostikovanym DS, CR 1992 - 2016

procento ——vék  -=screening —+UZ o jiné

A\A
/ ~ “ \A/A\
A ~ 7As
./‘ A/ \A\ / “ \A—-—-A—““' ‘/ \A
A~ A‘/ N
O Q e} o O
O o O o O
| ] | ] | ] | ] | ] | ] | ] | ] | ]
= R R R R R R R N N N N N NNDNDNNDNNDNNDNNDNNDNNDNNDNN
O O OV O OV O U VU O O O O O O 0 O 0O 0O 0o oo oo o o o
O O VW O VU VU O VW O O O O O O O O O O R R R R R R L
N W A U1 OO N 0 W O = N W & T O N 00 O O R N W & U1 O




Prenatalni diagnostika chromozomovych aberaci v CR, 2011-2016:
VSechny chromozomové aberace - Podrobné

Syndrom Klinefelterav Syndrom XYY; Jiné
XXX; 42; . .E4- 28; 1% onosom.aberace; 48;
o Turnertiv 4;2% = "7 s o
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syndrom; 179;
6%

Inverze; 55; 2%

Balancované
translokace; 159; 6%

Delece autosomu;

139; 5% Downtiv syndrom;

1258; 45%
Triploidie; 125; 5%

Marker chromosomy;
31; 1%
Jinéa (':ést.trisomie/
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autosomu; 125; 4% dwardsav syndrom;

. 0,
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k téhotnych v CR, 1998-2016:
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Zavery

« P¥iblizné 2/3 vSech prenatalné diagnostikovanych pfipadu
tvofi trizomie chromozomu 13/18/21. Zbyla tretina pfipadu
pripada na pocetni/strukturni odchylky gonozomu,
polyploidie a zbylé (vétSinou strukturni) odchylky autozomu.

« Kazdorocne pribyva diagnoz ve skupine tri hlavnich trizomii
— tento trend souvisi jak s dlouhodobé rostoucim prumérnym
vekem tehotnych tak i se zmenami v prenatalni diagnostice.

 Prave zapracovani novych screeningovych a diagnostickych
metod (NIPT, microarrays atd.) je nejvéetSi vyzvou do pristich
let.




Podekovani

Zaverem by autori radi podekovali vSem osobam,
které se podilely, podileji nebo budou v
budoucnosti podilet na procesu registrace
vrozenych vyvojovych vad na Uzemi Ceské
republiky.

Podporeno z programoveho projektu Ministerstva
zdravotnictvi CR: AZV 17-29622A



Podékovani
Dekuji za pozornost

45th Annual Meeting of the ICBDSR

September 30th to October 4th 2018
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