


Vi ozen® |vRakdayS se

~
.
Vrozené

vady

genetika

MUDr. Anton2n G2pel
OddnRl en2 | ®kaSsk® ¢
Fakul tn?2 Thomayer @olilinikoa
V2deRsk§ 800
140 59, Praha 4
Mail: registrvvv@vrozene-vady.cz
http:/lwww.vrozene-vady.cz



mailto:registrvvv@vrozene-vady.cz
mailto:registrvvv@vrozene-vady.cz
mailto:registrvvv@vrozene-vady.cz

Vr o z vada$§

en8sl|l padb& projev abnor ms8l
pochodT, kter ® npoehnoeut ibcl kil
negenetnebokd oni2 mi. faktory

Ty faktory zabaRBjuh8pl e B
kpogkozent?2k S8vnb?w g E B T

Vr ozeng§8 nviakdday ssea ma |neeju?pnua
odstranfn?2 nebo kompenzac
mogn®) jednor8zov®, opako
procedury (operace, substituce, rehabilitace).



Mnoho vrozenlckpoaelwtmi pTsob
genetickIl ch a z(etvenr2actho gf eankyt)o rnTe
mul ti faktori 8§l n?2 dBDdi | nost |

Virozen® vadyi mohomehdn®tohol| pt n¢

~

kl inicky nevliznamn® | i z8vagnhn

Vrozen® vaadwyl asnosti v Lesk® I
zhrubau3i 4% narozenlch dnt 2.



Vsoul asnosltO
ZzpTsobeno
ovliivnitel

% ev raojz em | ¢t & ad
Zzevn?zmi podm?2 nkami
nN® a Jejilch negat.|

pSedch8zet .

PSev§8§gnouwmilcéhs tt vzo S2 :

)nespr §vnl

kouSen2 a jin® gkod

2)) irGitra nta2keni oriers

3)nedost at ek
nebo |Jejic

ANchroni ck 8
(| ®ky) ;

givotnz styl rodil

l 1 viny);
Kkl n2 onemocniDn? tI
vitam2nT (pSedev(
h neg8§douc?2 wug?2vsr
onemocnihn? t Dhotr



PSibligmwhDo3éntch vad je podma?2
(] sou z2skan® od Jednoho nebc
vgak rTzn® typy dbDdi |l nosti vr
onemocniNn2, to vgak neznamen &
postigen® d2thR. O mognlch ri z
sl ®kaSem (geneti kem).

UpSibligwhNob®&8nbPch vad zTst 8va
PS2|liny a ta jsou neovlivnite
i nhRkterTm tNmto pS2padTm | el



poltu narozenich dRt2 a relat:i
vadou v Lesk® r-e®@&a bl i ce 198/

pol
180 000

—3¢gi vh naroz
160 000 ——d Dt i S Vro

140 000

120 000

100 000

80 000

60 000

40 000

20 000

b S
Vrozené
vady




Procentu8ln2 zastoupen? jednotlivlec
Lesk® republ2iDde88 ,1 97"N®B4d ozen® dDnDt

Jin® vroz

Vrozen® (Q80-Q89)
sval ov® a 4%

soustavy (Q65-
Q79)
13%

Abnormality Vrozen®
chromosom nervov® s
Q99) (Q00-Q07)
1% 1%

Viozen® v
ucha, obl
Vrozen® krku (Q10-Q18)
mo| ov® sc 32%
(Q60-Q64)
5%

Vrozen®
Virozen® obNRhov® s
pohl avnz?2c (Q20-Q28)
(Q50-Q56) 29%
8%

|
Jin® vroz
trsvic? ‘ Vrozen®
(Q38-Q45) dichac?2 =«
3% (Q30-Q34)
1%




PDb v L R2008 99 3 )

cel kovg a s vrozenl mi

promile
-—PD cel kow_

\ ——PD s VV

‘\A——‘_\TA‘ﬂ
A,

1993 1994 1995 1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008

rok
P.Velebil, 2009



3,5

2,5

15

0,5 1

Mrtvor ozenos-2008 L R,
cel kovg§ a s vrozenl

promile
-—mMrtvorozeno:!

\ -l—= mrtvorozenost bez VV

=—&— mrtvorozenost s VV
\\M

— — E— — —

1993 1994 1995 1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008

o] ¢

P.Velebil, 2009

1
mi



LND v L R2008 993

cel kovg a s vrozenl mi

45 el -—L ND cel ko_
-—=-|_ NP bez V
) \\ —LND s VV
3,5
3 ¢
2,5 -
2
15
17 V __
0,5
0 T T r r
CHICHICIIC I I S i S N i

rok
P.Velebil, 2009



Pod?2|

vrozenl ch

v 22008 n a

BDNti zemSel ® s VV\
B Registr VVV, 1994-2008
Abnormal ity chr omog&dmT Q90 - Q9 9
Jin® vrozen® V4 9)
Vrozen® vady sval ov® a Ko skttt tavy |(Q65-|1Q79)
Vrozen® vady mol|l ov® s 6 0-1Q6¢4)
Vrozen® vady pohl avn? dgs SnllT ((Q5P- @56
Jin® vrozen® vady tr 8v g sousftayvyy [(Q38-|1Q45%)
RozgtBhDp rtu a rozgtElw
Vrozen® vady dlchac?
L VVV v PE
Viozen® vady obDhovVvR® GEtetty
Bl VVVvregistru
Vrozen® vady oka, wucha, B )
Vrozen® vady nervov® avy (RO00-QP7)
0] 5 10 15 20 25 30 35 40 45 50



LND v LR2028®00spektrum diagn- z

anencefalie,
holoprosencefalie; 8

encefalc

hydrocefalus; 12
spina bifida; 4
spol el nl

truncus; 4

def ekt s2
/komorov@ho

syndrom hy
~~ lev®ho sr

——koarktace aorty; 10

——hypoplazie plic; 20
atr ®zi e
— ———syndrom Pot
m.Patau;B\

\osteochondrodysplazie/
m.Edwards; 13—// \ achondroplazie; 9
m.Down'S/ / br 8ni | n?

L]

mnohol et n®
vady [/ mal
syndromy; 20



tu ukonl enl
clhR ,d DX 2B00
h d preaeste avcelku

\YA IR,
n a
osud t

procento

A A A A 445 A—A——A—A—A—H—‘—‘—‘—A—A#A
”\0‘“"—“ ® ’_Q._Q__Q_Q_‘_‘

ogiCtu ¢,
I e

100,00

000.
® 0
* 0

1259 = I —————
- s TR Y L

¢ UPT H SA

Anarozen? —LogaritmickT (!
—LogaritmickT (nar e=zleong2a)r i t mi ckT (|

1’00 L] L] L] L] L] L] L] L] L] L] L}

O 1 AN M < IO O I 00 OO0 O 1 N M) < IO O I 00 O O 1 AN O - IO O I~

0O 0O O O 0O 0 O 0O 0O 0O OO OO OO OO OO OO OO OO OO OO O O O O o o o o

oD OO OO OO OO OO OO OO OO OO OO OO OO OO OO OO OO OO OO OO O O O O o o o o

1 e = A e e A A A A A A HdA A A A e A —H 4 AN AN AN AN N N NN

rok

bzl S, 2008



Procentu8ln?2 zastoupen? skup
porodu, Lesk§g8 r-eg09&ibl 1 ka

procento

Bvgechny narozen®
100 ¢

BdDt i narozen® s

20-24 25-29 30-34 35-39
vdDkovs8 sku




n & 240093 5

gen

rodi vg?2ch

procento

Procento

16
14
12
10

600¢
800¢
L00¢
900¢
S00c¢
140]074
A0]014
¢00c¢
100¢
0[0]074
6661
8661
L661
9661
G661
7661
€661
¢661
1661
0661
6861
38861
/861
9861
G861

rok



~ ~

VIivoj pod2lu ¢givhD narozenlc
L R 1 93068

procento

.’\

40 +

1985 1987 1989 1991 1993 1995 1997 1999 2001 2003 2005 2007

rok

Zdroj: ©3U, 2009



bl oha geneti ky v

Genetika jako specializovanil

KI i ni ck 8 genetlk
special i zace ab
Kompl exn? p®|2 0

a dos8hl a pos
Tvaj2c2 se di
pacienty s d

UmogRuj e z8
stimuluje v
preventivn?

|l adn? pohled na m
voj novlich diagno
h

K
|
C opat Sen? a tera



bl oha geneti ky v

Viznam geneti ky pro praxi vge

em kl i nick® gen

HI avn2m t
d O pacienta, ale

I ndi vi

Zevrubng8 rodinng8 anamn®za | e
anallze jak®hokoliv onemocnlin
se jedn8 o geneticky podm2nDn



bl oha geneti ky v

Di sci pl 2ny geneti ky:
Li dsk8 genetika se zablvg var

Klinick8 genetika je soustSed
afekc2 viznamnich pro praktic

Hl av n ? specli ali zal n?2 obl ast |

Cytogenetika,

mol ekul 8rn2 geneti ka,
genomika,

popul aln?2 geneti ka,

vivojovg8 geneti ka a

Kkl i nick8 geneti ka.



bl oha geneti ky v

Hl av n?2 specl ali zal n?2 obl ast

ACytogenetikai st udi um chr omozomT,

AMo |l ek ul §r n 3 stgdeuméunkcdaastruktury
jednotlivich chromozomT

AGenomikai studium genomu, jeho organizace a funkce

APopul al n?2 Tgeé¢ mat iukma pr omRDn!| i v o
popul ac?2 a faktorT ovlivVvRuj 2?2c

AVi vojovsg gemedi km geneti ck®hoc

AKI i ni c k § 1qelikaed geretiky v diagnostice a
| ®| ebnND preventi vn?z p®| |



Kl asi fi kace geneti cky

Prakticky kagd® onemocnBhDn2 | e
Kombi novan®ho pTsoben? genT
geneti ck® komponenty mTge bl

RozIligujeme tSi hlavn2 typy o
nebo | 8§8stelnlD podm2nfDna gene

l.Monogenn? onemocnin?
2.Chromozom8l n2 poruchy

SMul ti faktori 8§l n?2 onemocnihin?



| nost i

monogenn?2 didi

Typy

o - \S m
o O D)
- O oy _ %m0 >
h._l. DC &unnsm
~X 3~ - o
O oo -
@ O 1o} >« N
x = T W
5 £ ©Oc_ pIn_um
w © — Cc2oQno
e Wm 02C & N o
© n QO pCz .mml,m.n
- S o)) (@)

S £ Q% AN © 30
£ EScngow Cg oo
) i o %)

3 S 2E 2SR
¥ O®_—- «© &munm__ub
8 mn§§z g _Eo
2] @) - Q
X OCc O 5> .m,el&fg
N TN X T @S>
®._I. oo OO_.Oa I.,.n_lu, « O
X o N mﬂ.% DT OX
SNe) Crm & =5 S
—_CE®® QN S+~ -
LU W = B kV,,naV,
- ocvwOo, 6 WD

= :
Do AsHENX NNE T

L < < L



Jsou tedy 4 z8kl adn

Aut ozomS8Sl nnD domi nz¢
Aut ozom8I|I nnD reces.]
X domi nant n?2
X recesli vn?

<< <<



n 2 aber ace

Chr omozoms§|

N
CcC OO
© S5 C
— O @©

— OO O
2 -
M W
>
~|m
~ N O
QN __
ocod
QE T
nkH0o X
o E o~
C OC
NG Ne)
— O —
nm._l.l
n o oY
O X

N o -

A oox
<L

tetr

(nBsobilydi di e,

n ®
92, XXXX nebo 92,XXYY)

Aldi



n 2 aber ace

Chr omozom§|

A

N O

c hr

struktarmomaéu

ozomT, PO
Ozomy Ssou

o .

or mal 1 ty

n
o

t

n

09 50
Sl o))

=

mm “ 0
c CC®

Qe

abnor

—wun O
G
C >
D —~
E >0
o E C
L OO
D N —
GN®)

am2
Icd) ) =
Q. ©
EcE

L0 O O
S -
.—
/(mu
+—n— O
B\
® O.—
X ._-O
O O
< 0Q
o__ >
— O
oo
L O _
Xec o



| . Geneti ck® po

APochopen2 norm8ln2ch vIve
a Jejich genetick® kontr
porozumRn?2 vzniku vrozenl
geneticky podm2nBDnich on:

APro Y%spRgn® zaveden2 pr e\
terapeuticklch postupT | ¢
nej |l epg? porozumBDn?2 pat o

mol ekuig®&Eme®Di ck® Yr ov ni



Genetil ck® poradenstv?

Kl'inick8 genetika se zabl vs§
chorob . a stars.se o J-ejJl.ch me
psychol ogi ck® aspekty.
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Pr TbNDh geneti ck® konzult a:

L®kBageneti Kk zji gSuje podrobnc
zahrnuje rodinn® a klinick® 17
Nab?22z2 geneti ck® diagnostick
diagnostikuvp S2 padhR, ge je indikovs§
Nab2z2 dal g2 mognosti p®l e,
rizika choroby.

L®kaS pacientTm nedoporul uje
ale poskytuje |J I m doagtiathe kv | iarsf
rozhodnut 2.

Tento pS2stup se nazlvg§ nedir



Prevence opakovan®ho visk:
vady) Vv rodinh

Mnoho rodin vyhled38vsg geneti
proto, aby zjistili, Jak® e r
Virozen® vady pro jJjejich dpt.i e
opakovan®mu vIskytu zabr 8nit.
Prenat 8l n2 di agnamsotginkoas tj2e jké
mTgeme tNDmto rodin8m nab2dnout
mognost | edins§g.



Prevence opakovan®ho visk:
vady) Vv rodinh

Mezi dal §2 mognosti, kter® ¢g:¢
vprevenci viskytu dRdil n®ho on
vady patS2 rTzn8& genetick8 | at

vyget Sen?2 karyotypu (anall z
mol ekul 8rnD geneti ck® vyget

Geneti ckou konzul taci dopor ul

proveden?2m tHDchto testT, tak r
Konzul tuj2c?m pacientTm pomohl
rozhodnout, ¢ge vygetSen2 podst
pomohli visledky pochopit a dE¢&
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DNA (lili deoxyribonukI| eov 8
nNukl eov 8  kykstedri 8 aj eg enmoestiitcek & o u
iInformacevgech organi smT.

DNA je tedy pro givot nezbyt
struktuSe k-duje a buRkS&m zad:
pSedur|luje vivoj a vlastnost:i

DNA J e biologick§dmakngomdloe k
tvoSeng§8 dvilDma SetRzci tzv. nul
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Genetil ck® poradenstv?

i Geneti ck® poradenstv?2z tak po
1) PorozumRt | ®kaSskIm %daj ]
pravdRpodobn®mu dal g2mu vIivo,j
2) PorozumDt , | ak dpodsitlingoesnt?
je rizi ko opakovs8§n?2 (rekurenc
vady pro nhnj a pro ostatn2 ||

3) PorozumBRDt mognostem, | ak
4) Vybrat zpTsob, jakIim se b
sohl edem na to, aby | I hedrska v 2?2

rirzi k, c¢c21 T rodiny a Jej?2ch e
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Vel mi dTlegitg8 je tedy 1iIn
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V. nNDkterlTch pS2padech | e
nebo odstranit.



~

Prevence VvVrozenl

Zdravotn2ci vgdy mBDIlI i sna
posti genlch jedincT preve

Pri m§rn2zabeaBugre vzniku
geneti cky podm2niDn® anoms
podm2niDn® vrozen® vady | e
vytvoSen2m patol ogick®ho
dTsl edku vlIiiv]T zevn2ho pr
vpr TbNDhu t NDhotenstv?.



Pri m8rn? prevence

Me z | hl avn?2 metody pri mS§r
pl 8novan® rodi | ovpttivihg!l me
vyvar ov §n2eratogenypiSekiu o NDh o't
vpr TbRhu grdawivdi tzyp,Tsob v
sdostatkem vitaminNez sto

opominoutanipr ekoncepl n? | ©O0S!
geny chronicky nemocn® (e
fenyl ket onuri e, poruchy g

| endokri nn2 poruchy).



Pri m8rn2 prevence VvVrozenl
mezi oborovsg8 spolupr 8ce a
odbornich spolelnost? (ne
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zdravotnictv? aj)
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Vrozené vyvojové vady

Vrozené Informacni portal o vrozenych vadach a jejich vyskytu v CR

vady " Hlavni ™ Autoii I O strankach ™ Odkazy ™ Spoluprace
Hlavni - Program primarni prevence Partnerské stranky

Vrozené vady Mysli na mne véas - Program primarni prevence

Zakladni informace /4

Podrobné informace sTAT™ l / 2 I, S
= . > .. TORAVOTV

Historie a sou¢asnost ' ® ustayv

Ctvrtletni data 3, SZU
Sledované vad

Mysli na mne véas

m Genetika obecné
s Informaéni letacky Obecné informace Informacni materialy Dokumenty a odkazy

m Poslani projektu Alkohol a téhotenstvi m Seznam genetickych
m Informace pro ucitele Genetické poradenstvi pracovist

= Primarni prevence p—
u Informaéni materialy m Autorsky kolektiv Infekce v téhotenstvi = Dokumenty ke staZeni
Koufeni a téhotenstvi m Informaéni broZurky o

i Kyselina listova genetice

2 = . - _ S adns Gl
m Zakladni informace Léky v téhotenstvi = UziteCné odkazy

= . VyZiva a téhotenstvi
Percentilové tabulky

§ naouio Vitejte na strankach projektu Mysli na mne véas. Tento je projekt je zaméfeny na primarni
prevenci vrozenych wvojowch vad. Néktera z rizik téchto vad jsou totiZ do jisté miry ovlivnitelna

a da se jim dobfe predchazet. Ma proto smysl se touto problemtikou podrobnéji zabyvat. V této
= Prezentace tasti stranek obecné najdete fadu textd a daldich materiall, které informuji o moZnostech
= Vybrané publikace prevence vrozenych wyvojowch vad. V pfipadé potieby muzZete uvedené autory projektu
» Clanky a zajimavosti samoziejmé kontaktovat.

I -'\. Tento projekt vznikl ve spolupraci autorl ze Statniho zdravotniho Ustavu, Narodniho registru vrozenych vad a fady

dsliich odbornikd {gutorsky kolektiv) v ramci dota&niho programu MZ “Nsrcdni program zdravi - Projekty podpory
zdravi” 2010, projekt £.10022 Mysli na mne véas

£ SDILET =..

Eur::cat




vice nez 3 % détl se v CR roéné narodi s odchylkou, kiera vznikla v prubéhu Narozen 28 S B IASHd : B v 2vod rodidl. Je vady sy

nitrodéloiniho Zivota nadéji ala | 5 cbavami. S obavarmi 2 vt piinese odchylku, Kera vaniine v ¢
. s N XMSININO Qe v ) A 0U fmaryvame v

mike sa jednat o malou nepravideinost, nebo o zavainou, Zivol ditdle omeazujici

poruchu

pfiginy vzniku jsou oviivniteine | neoviivnitaing

« 30 % vrozenych vad je podminéno dédicné
* 10 % vrozenych vad je zpusobeno znamymi pricinami zevniho prostied|
e 60 % vrozenych vad je zpusobeno dalsiml pfiGinami

pravdépodobnost vzniku vrozené vady zvyidu)i takzvané rizikové faktory

nékteré rizikové faktory se tykaji Zivotospravy budouci matky (patfi sem bidné 30 % vrozenych vad e pode déditng J Ziskany sdnoho nebo obou rodits
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PROGRAM PODPORY ZDRA\
My s | | na mne v|aséééédS2yv

Posl 8n2 projek

C2lem projektu je zpS2stupnit | aic
mognostech prim8rn2 prevence Vroze
podobD.

HI avn2m c2|l em projektu |Jje Jednak v
(l et8ky, plak8g8§ty) urlen® do ambul ai
geneticklch ambul anc?2, jednak ve s
vytvoSit informaln?2 port8&l vRnovan
rizi kovlich faktor T, kter® mohou zv:
vady.

Na tomto port8lu jsou kromhRD vige z
kontakty na spolupracuj ?2c? odbor n?


http://www.vrozene-vady.cz/primarni-prevence
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1) | ndi kace pro prenat S8l n

f)rodi nn8 anamn®za dhbDdI,|] n®
kter® | ze diagnosti kovat
potvrdit biochemickIm ne
geneticklim vyget Sen?2 m.

VDt gina tNDchto chorob |
monogenn?2 mi defekty (pos
genu), a tedy maj? ri1zil Kk
(opRtovn®ho vIiskytu) 265
kategori e spadaj? tedy I
zrodi | T odhal en |J ako nos
onemocnRiRNn2 pSi popul al n?2



1) | ndi kace pro prenat S8l n
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2) Screeningov® testy

c) screeningovl test mus?
Yan o s n | pro vesSejnl zdrlav
blt dostupnl vgem paci en
d) screeningovIi test mus?

matku a plod.
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3) Screeningov® progr amy

c)bi ochemickl screening |1
(al fafetoprotein, chorio
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