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Narozeni 2018 — Predbézna data!

Data o narozenych — zdroj: UZIS UZIS

Data o prenatalné diagnostikovanych pripadech:
SLG

Diagnozy: MKN-10 Q90-Q99 Abnormality
chromozomu nezarazené jinde
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e Invazivni prenatalni diagnostika v CR

vady
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: Indikace k invazivni prenatalni diagnostice
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Vrozens NIPT — pozitivni nalezy 2015 - 2018

vady

2015 2016 2017 2018 Celkem
Trisomie 21 9 31 34 48 122
Trisomie 18 2 8 7 8 25
Trisomie 13 4 2 6
45,X 2 1 3
47 ,XXX 1 1
47 XXY 2 2 3 7
47 XYY 1 1
Trisomie 16 1 1
Celkem 11 47 45 63 166
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Downlyv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018

B prenatalni diagnostika

B narozeni
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d Edwardstiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018

vady

na 10 000 zivé narozenych m narozeni B prenatalni diagnostika
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Edwardstv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018; procento prenataln
diagnostikovanych a ukonéenych pfipadu z celku
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d Patauliv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018

vady

na 10 000 zive narozenych B narozeni B prenatalni diagnostika
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! Prenatalni diagnostika chromozomovych aberaci v CR, 2011-2016:

Vrozené

vady VSechny chromozomové aberace - Podrobné

Syndrom Klinefeltergv Syndrom XYY; liné
XXX; 42; . .54:2% 28; 1%_\ / gonosom.aberace; 48;
29% Turneruv —_—
syndrom; 179;

6%

Inverze; 55; 2%
Balancované

translokace; 159; 6%

Delece autosomtu;

139; 5% Downuv syndrom;

1258; 45%
Triploidie; 125; 5%

Marker chromosomy;
31; 1%

Jiné a Eést.trisomie/

autosomu; 125; 4% dwardstiv syndrom;

Patautiv syndrom ; 395; 14%

137; 5%
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Pocéty prenatalné diagnostikovanych pfipadu
chromozomovych aberaci, CR, 2012 - 2016
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Struktura prenatalné diagnostikovanych pfipadu
chromozomovych aberaci, CR, 2012 - 2016
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Vrozene Zjistene trendy

vady

1. Celkové mnozstvi vSech zachycenych chromozomovych aberaci mirné
stoupa: IRR = 1,006 (0,981 — 1,032). Tento trend neni statisticky
vyznamny.

2. Celkové mnozstvi diagnoz ze skupiny T13+T18+T21 ve sledovaném
obdobi stoupa: IRR = 1,041 (1,008 — 1,075). Tento trend je statisticky
vyznamny (p < 0,05).

3. Celkové mnozstvi ostatnich chromozomovych aberaci ve sledovaném
obdobi klesa: IRR: 0,951 (0,912 — 0,991). Tento trend je statisticky
vyznamny (p < 0,05).

4. Kazdoro€né se meni pomer (T13+T18+T21) / (ostatni) a to ve prospéch
skupiny tri hlavnich trizomii: OR = 1,095 (1,039 — 1,154). Rovnéz tento
trend je statisticky vyznamny (p < 0,001)
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Vrozené ZéVé ry
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Jaké jsou jiz nyni dasledky poklesu invazivnich vykonu?

« Absolutni i relativni po¢ty vykonu invazivni prenatalni diagnostiky klesaji
jiz prfes deset let — na zakladé uspésné implementace prvotrimestralniho
screeningu.

* Ve stejném obdobi jsme byli svédky zvySovani prenatalnino zachytu
chromozomovych aberaci, predevsim pak T13+T18+T21. Zménu
poméru zachycenych trisomii/dalSich aberaci je tfeba dale hodnotit.

« V poslednich letech bude pokles poctu invazivnich vykonu odrazet i
rozSifeni NIPT diagnostiky. Vzhledem k sou¢asnému (ryze komercnimu)
charakteru NIPT diagnostiky — nemame v ramci registru kompletni data.

 Nevyhodou (zakladnich) NIPT testl je omezena (az nulova) detekce
strukturnich chromozomovych aberaci (variabilniho klinického vyznamu).




Podékovani

Zaverem by autori radi podekovali vsem osobam,
ktere se podilely, podileji nebo budou v
budoucnosti podilet na procesu registrace
vrozenych vyvojovych vad na tGizemi Ceské
republiky:.

Podékovani kolegum Dr. Klaschkovi a Dr. Malemu
z AV CR za statistickou analyzu.

Podporeno z programového projektu Ministerstva
zdravotnictvi CR: AZV 17-29622A
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Downiiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018,
tyden téhotenstvi pri diagnoze

tyden téhotenstvi
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Celostatni sjezd Spolecnosti Iékarské genetiky a genomiky CLS JEP a http://www.vrozene-vady.cz
vady

52. vyrocni cytogeneticka konference, Plzen, 11.-13.9. 2019



Edwardsiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018,
tyden téhotenstvi pri diagnoze

tyden téhotenstvi
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Celostatni sjezd Spolecnosti Iékarské genetiky a genomiky CLS JEP a http://www.vrozene-vady.cz
vady

52. vyrocni cytogeneticka konference, Plzen, 11.-13.9. 2019



Patauiiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018,
tyden téhotenstvi pri diagnoze
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Celostatni sjezd Spolecnosti Iékarské genetiky a genomiky CLS JEP a http://www.vrozene-vady.cz
vady

52. vyrocni cytogeneticka konference, Plzen, 11.-13.9. 2019



Prenatalni diagnostika chromosemovych aberaci v CR, 2018:
Vsechny pripady pozitivni prenatalni diagnostiky

® Downiiv syndrom

® Edwardstiv syndrom
Patauiiv syndrom

® jiné autozomové aberace

® gonozomové aberace

Celostatni sjezd Spolecnosti lékarské genetiky a genomiky CLS JEP a http://www.vrozene-vady.cz
vady

52. vyrocni cytogeneticka konference, Plzen, 11.-13.9. 2019



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

® Downiiv syndrom

®m Edwardsiv syndrom
Patautiv syndrom

¥ jiné autozomové aberace

® gonozomové aberace

Celostatni sjezd Spolecnosti Iékarské genetiky a genomiky CLS JEP a http://www.vrozene-vady.cz
vady

52. vyrocni cytogeneticka konference, Plzen, 11.-13.9. 2019



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

Celostatni sjezd Spolecnosti lékarské genetiky a genomiky CLS JEP a http://www.vrozene-vady.cz
vady

52. vyrocni cytogeneticka konference, Plzen, 11.-13.9. 2019



Diagnostika Downova syndromu v Ceské republice v roce 2018

m vék
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Pocet provedenych AMC a CVS pro zachyt 1 DS,
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Celostatni sjezd Spoleénosti IékaFské genetiky a genomiky CLS JEP a
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