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Defekty neuralni trubice v Ceské republice
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Klaschka J 7, Maly M 7
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Defekty neuralni trubice (NTD - z anglického Neural Tube Defects)
jsou skupinou malformaci mozku a michy, které jsou pro
postizen¢ho velmi zavazné svoji progndzou.

Ve vetsine pripadi jsou tyto vady letdlni nebo svym priubéhem a
postizenim velmi zavazné. Z tohoto duvodu se prenatalni diagnostika
11Z od pocatku svého rozvoje snazila tyto vrozene¢ vady vcas
diagnostikovat, aby t€hotenstvi s takto postizenymi plody bylo redlne
predcasné ukoncit.

V poslednich letech se velmi rozviji také metody primarni prevence
téchto vad — predevsim perikoncepcni vitaminove suplementace.

Do této skupiny patii tyto diagndzy: anencefalie, spina bifida,
kraniorachischiza, iniencefalie a encefalokéla.
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Anencephaly

Craniorachischis

Open spina bifida

Iniencephaly

Encephalocele

Closed spina bifida
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Material:

Data o vyvojovych vadach v Ceské republice v obdobi 1994 — 2015 (22 let).

UZIS

Data o narozenych s vyvojovou vadou — zdroj: UZIS

Data o prenatalné diagnostikovanych pripadech — zdroj: SLG

Diagnozy:

defekty neurdalni trubice (NTD — Neural Tube Defects),
anencefalie,
spina bifida,

encefalokéla

Podpoieno 7 programového projektu Ministerstva zdravotnictvi CR: AZV 17-29622
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Anencefalie je vrozena vada, ktera je charakterizovana nalezem, kdy v dusledku
defektu uzavéru mozkovych vackl nasleduje defekt mékkych 1 tvrdych tkani
lebky. Tato vada je stoprocentné letalni, vétSina takto postizenych plodu se
samovolné potraci ¢1 odumira intrauterinné. Postnatalni prezivani takto
postizenych novorozencu je jen kratkodobe.

Spina bifida je vrozena vada charakterizovana defektem patere ve stredni Care,
ktery ma za nasledek prolaps obsahu paterniho kanalu. Tento defekt muze byt
lokalizovan dorzalné€ nebo ventralné. Dorzalni defekty se dale déli na defekty
kryté a nekryté. Nekryté defekty mohou byt asymptomaticke nebo s lokalnim
nalezem hypertrichdzy ¢i hyperpigmentace. U nekrytych dorzalnich defekti
rozliSujeme spinu bifidu s meningokéelou, meningomyelokélou a meningokélou s
myeloschizou. Progndza téchto vrozenych vad je jak s hlediska mortality, tak 1
morbidity velmi zdvazna.

Encefalokéla je vrozena vada charakterizovana vyhfezem tkani centralniho
nervového systému, ktera je doprovazena defektem kosti lebky a koZniho krytu.
Dalsi déleni této vady je mozné podle lokalizace tohoto defektu na frontalni,
nasofrontalni, okcipitalni, parietalni, orbitalni a nasalni.
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Anencefalie:

V obdobi 1994 — 2015 bylo celkem diagnostikovano 655 pripadii:
prenatalné diagnostikovano, gravidita predcasné ukoncena — 624,
u narozenych déti — 31.

V relativnich poctech (na 10 000 zivé narozenych):

celkem — 2,91,

prenatalné diagnostikovano, gravidita pred¢asné ukoncena — 2,77,

u narozenych déti — 0,14.
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Anencefalie,CR, 1994 — 2015, absolutni poéty

pocet B prenatalni diagnostika B narozeni
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Anencefalie, CR, 1994 — 2015, na 10 000 Zivé narozenych

na 10 000 Zivé narozenych B prenatalni diagnostika
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t prenatalni diagnostiky
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Anencefalie,CR, 1994 — 2015, tyden téhotenstvi pii diagnoze

tyden téhotenstvi

22
21
20
18,88
19 4
18,95
18 -
¢ 17,52
17
16,21 16,20 <
15,92 15,64 p < 0,001
16 - d 15,70 M
15,22 & 2 ’ 15,97
¢ 14,74
¢ 14,31 14,00
14 *
13,39 ¢ 13’2513
13 24
12,29
’ H)

12 | | | | | | | | | | | | | | | | | | |

< Tp) ({o] N o0 N o - N (92] < g ({e] N o0 N o - N ™

(2] (2] (2] (2] (2] (2] o o o o o o o o o o L ol - - -

(7] (7] (2] (2] (2] (2] o o o o o o o o o o o o o o

- - - - - - N N N N N N N N N N N N N N

17. Kaprasuv den — Klinicka genetika,

Vrozené
vady

http://www.vrozene-vady.cz

14. 2. 2018, Purkynuv ustav, Albertov 4, Praha 2



Spina bifida:

V obdobi 1994 — 2015 bylo celkem diagnostikovano 981 pripadii:
prenatalné diagnostikovano, gravidita predcasné ukoncena — 635,
u narozenych déti — 346.

V relativnich poctech (na 10 000 zivé narozenych):

celkem — 4,36,

prenatalné diagnostikovano, gravidita pred¢asné ukoncena — 2,82,

u narozenych déti — 1,54.
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Spina bifida, CR, 1994 — 2015, absolutni poéty
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Spina bifida, CR, 1994 — 2015, na 10 000 Zivé narozenych

na 10 000 zivé narozenych B prenatalni diagnostika
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t prenatalni diagnostiky
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Spina bifida, CR, 1994 — 2015, tyden téhotenstvi pii diagnoze

tyden téhotenstvi
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Encefalokéla:

V obdobi 1994 — 2015 bylo celkem diagnostikovano 279 pripadii:
prenatalné diagnostikovano, gravidita predcasné ukoncena — 216,
u narozenych déti — 63.

V relativnich poctech (na 10 000 zivé narozenych):

celkem — 1,24

prenatalné diagnostikovano, gravidita predcasné ukoncena — 0,96

u narozenych déti — 0,28
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Encefalokéla, CR, 1994 — 2015, absolutni poéty
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Encefalokéla, CR, 1994 — 2015, na 10 000 Zivé narozenych

na 10 000 Zivé narozenych B prenatalni diagnostika
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t prenatalni diagnostiky
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Encefalokéla, CR, 1994 — 2015, tyden téhotenstvi pii diagnéze

tyden téhotenstvi

22
21
20 19,50
L 2
19
* 18,83
18 17-67 47.58 171,74
’, " ‘
16,86 G 17,00 16,86

17 ——— * 16,‘50 .

L 2

16,50 . J6.17
16 16,20 . e
) er 15,71 —
15,67 :
15 15,50 15,57 *
. 15,07
14 1450 * *
1413418 .

13 13,62
12 | | | | | | | | | | | | | | | | | | | | |

< n ({e] N o0 N o - N ™M < n (L] N o0 (o)) o L o N ™ < 0

N N N » » » o o o o o o o o o o ol L ol - - - ol

» » » » (o)) (2] o o o o o o o o o o o o o o o o

- ol - ol b N N N N N N N N N N N N N N N N

rok

p S

17. Kaprasuv den — Klinicka genetika,

Vrozené
vady

http://www.vrozene-vady.cz

14. 2. 2018, Purkynuv ustav, Albertov 4, Praha 2



Estimated overall neural tube defect birth outcomes worldwide in 2015,
Worldwide neural tube defects: estimates for 2015, Blencowe et al., Ann. N.Y. Acad. Sci. xxxx (2018) 1-16 C 2018

Number of

Overall NTD birth prevalence per 95% Confidence

Region studies 10,000 live births intervals

Australasia 12.10 10.45-13.94

Latin America and the Caribbean: with folic acid 12 7.78 6.58-8.97
fortification

Latin America and the Caribbean: without folic acid 1 22.89 18.01-28.69
fortification

Eastern Europe and Central Asia 6 9.92 7.6-12.24

Sub-Saharan Africa: with folic acid fortification” 1 9.95 7.26—-13.30

Sub-Saharan Africa: without folic acid fortification 6 1527 10.19-20.34

East Asia 9 19.44 15.46-23.41

Northern Africa and Western Asia? 9 17.45 13.56-21.34

—

PR

— A A Ay

% Affected pregnancies resulting in

% Stillbirths in continuing
pregnancies: no access to

% Stillbirths in continuing
pregnancies: with access to

NTD subgroup eTOPFA? eTOPFA eTOPFA

Anencephaly 90.6% of those with access to eTOPFA 56.0% 56.0%

Encephalocoele 61.7% of those with access to e TOPFA 11.3% if NMR < 10 3.6%
21.8% if NMR = 10

Spina bifida 73.8% of those with access to eTOPFA 11.3% if NMR < 10 3.1%

21.8% if NMR = 10
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Estimated overall neural tube defect birth outcomes worldwide in 2015,
Worldwide neural tube defects: estimates for 2015, Blencowe et al., Ann. N.Y. Acad. Sci. xxxx (2018) 1-16 C 2018

Number of

Overall NTD birth prevalence per 95% Confidence

Region studies 10,000 live births intervals
Australasia 12.10 10.45-13.94
Latin America and the Caribbean: with folic acid 12 7.78 6.58-8.97
fortification
Latin America and the Caribbean: without folic acid 1 22.89 18.01-28.69
fortification
Eastern Europe and Central Asia 6 9.92 7.6-12.24
Sub-Saharan Africa: with folic acid fortification® 1 9.95 7.26-13.30
Sub-Saharan Africa: without folic acid fortification 6 1527 10.19-20.34
East Asia 9 19.44 15.46-23.41
Northern Africa and Western Asia? 9 17.45 13.56-21.34
Europe 17 8.63 6.80-10.47
Southeast Asia“ 2 6.76 5.77-7.75
North America NA Both countries in region have data
Southern Asia® )| 31.96 23.81-40.12
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Estimated overall neural tube defect birth outcomes worldwide in 2015,
Worldwide neural tube defects: estimates for 2015, Blencowe et al., Ann. N.Y. Acad. Sci. xxxx (2018) 1-16 C 2018

- - =

% Stillbirths in continuing

% Stillbirths in continuing

% Affected pregnancies resulting in pregnancies: no access to pregnancies: with access to
NTD subgroup eTOPFA* eTOPFA eTOPFA
Anencephaly 90.6% of those with access to eTOPFA 56.0% 56.0%
Encephalocoele 61.7% of those with access to eTOPFA 11.3% if NMR < 10 3.6%
21.8% if NMR = 10
Spina bifida 73.8% of those with access to eTOPFA 11.3% if NMR < 10 3.1%

21.8% if NMR > 10
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Zavéry 1:

Incidence Defektu neuralni trubice v obdobi 1994 — 2015:
(na 10 000 zivé narozenych)

celkem — 7,70
prenatalné diagnostikovano, gravidita predcasné ukoncena — 6,56
u narozenych déti — 1,96

procento UUT — 85,16
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Zavéry 2:

Anencefalie

Celkova incidence anencefalie se ve sledovaném obdobi neméni.
Efektivita zachytu prenatalni diagnostiky se také jiz neméni, k
vyznamnému narustu doslo jiz koncem osmdesatych let. Ve
sledovaném obdobi doslo ke statisticky vyznamnému poklesu

tydne téhotenstvi pri prenatalni diagnostice (p < 0,001).
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Zavéry 3:

Spina bifida

Celkova incidence spina bifida se ve sledovaném obdobi neméni.
Statisticky vyznamné€ stoupa incidence prenatalné
diagnostikovanych pripadu (p < 0,001) a efektivita zachytu
prenatalni diagnostiky (p < 0,001). Ve sledovaném obdobi se

neméni tyden téhotenstvi pri prenatalni diagnostice.
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Zavéry 4:

Encefalokéla

Celkova incidence encefalokély se ve sledovaném obdobi neméni.
Efektivita zachytu prenatalni diagnostiky a tyden téhotenstvi pri
prenatalni diagnostice nejsou v pripadé encefalokély statisticky

vyznamne.
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Podékovani:

Autorsky kolektiv dékuje vsem
kolegynim a kolegiim, ktefi hlasi
diagnozy vrozenijch vad do
Narodniho registru vrozenych vad.

Hlasit je mozno jiz pouze elektronicky:
http://eregpublic.ksrzis.cz/cms/web/Stranky/default. aspx
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Dékuji za
pozornost
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