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Vrozen§vada

je n§sledeknebo projev abnorm§ln²ch vĨvojovĨch  

pochodŢ, kter® mohou bĨt vyvol§ny genetickĨmi, 

negenetickĨminebo oboj²mi faktory. 

Ty faktory zasahuj² prim§rnŊ buŔkua n§slednŊ vedou 

k poġkozen² vĨvoje tk§n²ļi org§nŢ.

Vrozen§ vada se  nikdy sama neuprav². Kjej²mu 

odstranŊn² nebo kompenzaci jsou nutn® (ļasto ne vġak 

moģn®) jednor§zov®, opakovan® aģ trval® l®ļebn® 

procedury (operace, substituce, rehabilitace).



Mnoho vrozenĨch vad vznik§spoleļnĨm pŢsoben²m 

genetickĨch a zevn²ch faktorŢ(teratogeny) na podkladŊ 

multifaktori§ln² dŊdiļnosti. 

Vrozen® vady mohou bĨtizolovan®nebo mnohoļetn®; 

klinicky nevĨznamn® ļi z§vaģn®. 

Vrozen® vadyv souļasnosti v Ļesk® republice nal®z§me 

zhruba u 3 ï4% narozenĨch dŊt².



V souļasnosti je aģ 10 % vrozenĨch vadu dŊt² 

zpŢsobeno zevn²mi podm²nkami, kter® jsou 

ovlivniteln® a jejich negativn²mu vlivu lze tedy 

pŚedch§zet. 

PŚev§ģnou ļ§st znich tvoŚ²:

1) nespr§vnĨ ģivotn² styl rodiļŢ (konzumace alkoholu, 

kouŚen² a jin® ġkodliviny); 

2) rŢzn§ infekļn² onemocnŊn² tŊhotn® ģeny;

3) nedostatek vitam²nŢ (pŚedevġ²m kyseliny listov®) 

nebo jejich neģ§douc² uģ²v§n²;

4) chronick§ onemocnŊn²  tŊhotn® ģeny a jejich l®ļba 

(l®ky);



PŚibliģnŊ 30 %vrozenĨch vad je podm²nŊno dŊdiļnŊ ï

(jsou z²skan® od jednoho nebo obou rodiļŢ. Existuj² 

vġak rŢzn® typy dŊdiļnosti vrozenĨch vad a 

onemocnŊn², to vġak neznamen§, ģe se vģdy narod² 

postiģen® d²tŊ. O moģnĨch rizic²ch je vhodn® se poradit 

s l®kaŚem (genetikem). 

U pŚibliģnŊ 60 %vrozenĨch vad zŢst§vaj² st§le nezn§m® 

pŚ²ļiny a ta jsou neovlivniteln®, ale prim§rn² prevenc² lze 

i nŊkterĨm tŊmto pŚ²padŢm ļelit. 
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VĨvoj poļtu narozenĨch dŊt² a relativn²ho poļtu narozenĨch dŊt² s vrozenou 

vadou v Ļesk® republice 1980 - 2008
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Procentu§ln² zastoupen² jednotlivĨch skupin diagn·z vrozenĨch vad v 

Ļesk® republice 1994 ï2008, narozen® dŊti



PĐ v ĻR, 1993 - 2008, 
celkov§ a s vrozenĨmi vadami
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Mrtvorozenost v ĻR, 1993 - 2008, 

celkov§ a s vrozenĨmi vadami
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ĻNĐ v ĻR, 1993 - 2008, 
celkov§ a s vrozenĨmi vadami

P.Velebil, 2009
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Pod²l vrozenĨch vad na PĐ v ĻR, 1994 - 2008

VVV v PĐ
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ĻNĐ v ĻR, 2000-2008, spektrum diagn·z

ostatn²; 113

m.Patau; 8

m.Edwards; 13
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mnohoļetn® vrozen® 

vady / malformaļn² 

syndromy; 20

br§niļn² kĨla; 29

osteochondrodysplazie/

achondroplazie; 9
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atr®zie GIT; 10

hypoplazie plic; 20

koarktace aorty; 10

syndrom hypopl§zie 
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encefalok®la; 2

hydrocefalus; 12
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spoleļnĨ arteri§ln² 
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komorov®ho septa; 7



VĨvoj poļtu ukonļenĨch tŊhotenstv² a 

narozenĨch dŊt² ïĻR, 1980 ï2007

osud tŊhotenstv² ïprocento z celku

ĐZIS, 2008
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VĨvoj pod²lu ģivŊ narozenĨch podle vŊku matky, 

ĻR 1985 - 2008

Zdroj: ĻSĐ, 2009
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Đloha genetiky v medic²nŊ:
Genetika jako specializovanĨ obor:

Klinick§ genetika dos§hla postaven² jako medic²nsk§ 

specializace zabĨvaj²c² se diagnostikou, l®ļen²m a 

komplexn² p®ļ² o pacienty s dŊdiļnĨmi chorobami. 

UmoģŔuje z§kladn² pohled na mnoh§ onemocnŊn², 

stimuluje vĨvoj novĨch diagnostickĨch moģnost², 

preventivn²ch opatŚen² a terapeutickĨch metod.



Đloha genetiky v medic²nŊ:
VĨznam genetiky pro praxi vġech l®kaŚskĨch oborŢ:

Hlavn²m aspektem klinick® genetiky je zamŊŚen² nejen na 

individu§ln²ho pacienta, ale na celou jeho rodinu.

Zevrubn§ rodinn§ anamn®za je prvn² dŢleģitĨ krok pŚi 

analĨze jak®hokoliv onemocnŊn², nez§visle na tom, zda-li 

se jedn§ o geneticky podm²nŊn® onemocnŊn², ļi nikoliv.



Đloha genetiky v medic²nŊ:
Discipl²ny genetiky:

Lidsk§ genetika se zabĨv§ variabilitou a dŊdiļnost² u lid².

Klinick§ genetika je soustŚedŊna na variabilitu a dŊdiļnost 

afekc² vĨznamnĨch pro praktickou medic²nu a vĨzkum.

Hlavn² specializaļn² oblasti lidsk® genetiky:

Cytogenetika, 

molekul§rn² genetika, 

genomika, 

populaļn² genetika, 

vĨvojov§ genetika a 

klinick§ genetika.



Đloha genetiky v medic²nŊ:
Hlavn² specializaļn² oblasti lidsk® genetiky:

ÁCytogenetika ïstudium chromozomŢ,

ÁMolekul§rn² genetika ïstudium funkce a struktury 

jednotlivĨch chromozomŢ

ÁGenomika ïstudium genomu, jeho organizace a funkce

ÁPopulaļn² genetika ïstudium promŊnlivosti lidskĨch 

populac² a faktorŢ ovlivŔuj²c²ch frekvenci alel

ÁVĨvojov§ genetika ïstudium genetick®ho Ś²zen² vĨvoje

ÁKlinick§ genetika ïaplikace genetiky v diagnostice a 

l®ļebnŊ preventivn² p®ļi



Klasifikace geneticky podm²nŊnĨch chorob

Prakticky kaģd® onemocnŊn² je vĨsledkem 

kombinovan®ho pŢsoben² genŢ a prostŚed², vĨznam 

genetick® komponenty mŢģe bĨt vŊtġ² ļi menġ².

Rozliġujeme tŚi hlavn² typy onemocnŊn², kter§ jsou zcela 

nebo ļ§steļnŊ podm²nŊna genetickĨmi faktory:

1. Monogenn² onemocnŊn²

2. Chromozom§ln² poruchy

3. Multifaktori§ln² onemocnŊn²



Typy monogenn² dŊdiļnosti

ÅGenetick® choroby sklasickou mendelovskou 
dŊdiļnost²

ÅPodoba rodokmenŢ smonogenn²mi chorobami je 
urļena zejm®na dvŊma faktory:

Å1. Chromozom§ln² polohou genov®ho lokusu, kter§ 
mŢģe bĨt autozom§ln² (=leģ²c² na nŊkter®m 
z autozomŢ) nebo X-v§zan§(leģ²c² na chromozomu 
X)

Å2. Skuteļnost², zda-li je fenotyp dominantn²(projev² 
se tehdy, pokud jen jeden chromozom z p§ru nese 
mutantn² alelu, aļkoliv na druh®m chromozomu je 
alela norm§ln²); nebo recesivn²(projev² se pouze 
tehdy, kdyģ oba chromozomy zp§ru nesou mutantn² 
alelu).



Jsou tedy 4 z§kladn² typy dŊdiļnosti:

V Autozom§lnŊ dominantn²

V Autozom§lnŊ recesivn²

V X dominantn²

V X recesivn²



Chromozom§ln² aberace

ÅChromozomovou sadu, kter§ obsahuje jinĨ poļet 
chromozomŢ neģ 46, oznaļujeme heteroploidn².

ÅPŚesnĨ n§sobek haploidn²ho poļtu (n) 
chromozomŢ nazĨv§me euploidn², odchylnĨ 
poļet chromozomŢ je aneuploidn² (napŚ. 
47,XX+21 nebp 47,XY+21)

ÅJin® (n§sobky)ïtriploidie, tetraploidie (napŚ 
92,XXXX nebo 92,XXYY)



Chromozom§ln² aberace

ÅAbnormality chromozomŢ mohou bĨt buŅ numerick®
nebo struktur§ln²a mohou zasahovat  jeden nebo v²ce 
autozomŢ, popŚ²padŊ gonozomŢ, nebo autozomy i 
gonozomy souļasnŊ.

ÅNejļastŊjġ²m klinicky vĨznamnĨm typem chromozom§ln² 
abnormality je aneuploidie, kdy je abnorm§ln² poļet 
chromozomŢ zpŢsoben absenc² chromozomu nebo 
pŚ²tomnost² nadbyteļn®ho chromozomu. Tento stav je 
t®mŊŚ vģdy spojen sporuchou fyzick®ho nebo ment§ln²ho 
vĨvoje.

ÅReciprok® translokace(=vĨmŊna segmentŢ mezi 
homologickĨmi chromozomy) jsou tak® pomŊrnŊ ļast®, 
ale vŊtġinou nemaj² fenotypov® postiģen².



I. Genetick® poradenstv²

ÅPochopen² norm§ln²ch vĨvojovĨch mechanizmŢ 

a jejich genetick® kontroly je nezbytn® pro 

porozumŊn² vzniku vrozenĨch vĨvojovĨch vad a 

geneticky podm²nŊnĨch onemocnŊn². 

ÅPro ¼spŊġn® zaveden² preventivn²ch a 

terapeutickĨch postupŢ je potom nezbytn® co 

nejlepġ² porozumŊn² patogenezi onemocnŊn² na 

molekul§rnŊ-genetick® ¼rovni.



Genetick® poradenstv²

ÅKlinick§ genetika se zabĨv§ diagnostikou dŊdiļnĨch 

chorob a star§ se o jejich medic²nsk®, klinick®, soci§ln² a 

psychologick® aspekty.

ÅStejnŊ jako ve vġech ostatn²ch oblastech medic²ny i 

v genetice je z§sadn² stanovit spr§vnou diagn·zu a 

poskytnout tu nejvhodnŊjġ² p®ļi, kter§ mus² zahrnovat 

informaci postiģen®mu jedinci tak, aby porozumŊl povaze 

a dŢsledkŢm onemocnŊn². 



Genetick® poradenstv²

Å Je-li vġak choroba dŊdiļn§, pŚistupuje dalġ² rozmŊr ï

potŚeba informovat ostatn² ļleny rodiny o jej²m riziku a o 

moģnostech, jak toto riziko mohou modifikovat. 

ÅSpecifickĨm znakem genetick®ho poradenstv² jeho 

zamŊŚen² nejen na pŢvodn²ho pacienta, ale tak® na dalġ² 

ļleny pacientovy rodiny, a to souļasn® i budouc².



Indikace ke genetick® konzultaci

ÅGenetick® poradenstv² je vġak tak® ned²lnou souļ§st² 

screeningovĨch programŢ, prenat§ln²ch vyġetŚen² a 

diagnostickĨch genetickĨch vyġetŚen². 

ÅIndikacemi pro doporuļen² ke genetick® konzultaci 

mohou tedy bĨt:

ÅpŚedchoz² d²tŊ svrozenou vadou, s ment§ln² retardac² 

nebo s jinĨm typem dŊdiļn®ho onemocnŊn²; 

Åpacient se zvĨġenou z§tŊģ² dŊdiļn®ho onemocnŊn² 

v rodinn® anamn®ze; 

Åkonsanguinita partnerŢ; 

Åprenat§ln² diagnostika u tŊhotn® ģeny zrŢznĨch indikac²; 

Åchronick® onemocnŊn² ģeny pl§nuj²c² graviditu ;

Å kontakt s teratogeny (ġkodlivinami) vokoln²m prostŚed². 



PrŢbŊh genetick® konzultace

ÅL®kaŚ ïgenetik zjiġŠuje podrobnou anamn®zu, kter§ 

zahrnuje rodinn® a klinick® informace, 

Å Nab²z² genetick® diagnostick® vyġetŚen² nebo prenat§ln² 

diagnostiku v pŚ²padŊ, ģe je indikov§na

ÅNab²z² dalġ² moģnosti p®ļe, vyġetŚen² a l®ļby ke sn²ģen² 

rizika choroby. 

ÅL®kaŚ pacientŢm nedoporuļuje jak se maj² rozhodnout, 

ale poskytuje jim dostatek informac² kjejich vlastn²mu 

rozhodnut². 

ÅTento pŚ²stup se nazĨv§ nedirektivn² genetick® poradenstv².



Prevence opakovan®ho vĨskytu choroby (vrozen® 

vady) v rodinŊ

ÅMnoho rodin vyhled§v§ genetickou poradnu pŚedevġ²m 

proto, aby zjistili, jak® je riziko dŊdiļn® choroby nebo 

vrozen® vady pro jejich dŊti a jak® jsou moģnosti 

opakovan®mu vĨskytu zabr§nit. 

ÅPrenat§ln² diagnostika je jednou zmoģnost², kterou 

mŢģeme tŊmto rodin§m nab²dnout, rozhodnŊ to vġak nen² 

moģnost jedin§. 



Prevence opakovan®ho vĨskytu choroby (vrozen® 

vady) v rodinŊ

ÅMezi dalġ² moģnosti, kter® genetick® poradenstv² 

v prevenci vĨskytu dŊdiļn®ho onemocnŊn² nebo vrozen® 

vady patŚ² rŢzn§ genetick§ laboratorn² vyġetŚen²: 

V vyġetŚen² karyotypu (analĨza chromozomŢ), 

V molekul§rnŊ genetick® vyġetŚen² DNA. 

ÅGenetickou konzultaci doporuļujeme jak pŚed 

proveden²m tŊchto testŢ, tak po nich, abychom 

konzultuj²c²m pacientŢm pomohli informovanŊ se 

rozhodnout, ģe vyġetŚen² podstoup², a pot® abychom jim 

pomohli vĨsledky pochopit a d§le tyto informace vyuģ²t. 



Norm§ln² lidskĨ karyotyp - ģena



Norm§ln² lidskĨ karyotyp - muģ



ÅDNA (ļili deoxyribonukleov§ kyselina, zŚ²dka i DNK) je 

nukleov§ kyselina, kter§ je nositelkou genetick® 

informace vġech organismŢ. 

ÅDNA je tedy pro ģivot nezbytnou l§tkou, kter§ ve sv® 

struktuŚe k·duje a buŔk§m zad§v§ jejich program a t²m 

pŚedurļuje vĨvoj a vlastnosti cel®ho organismu.

ÅDNA je biologick§ makromolekula ïdvouġrobovice-

tvoŚen§ dvŊma ŚetŊzci tzv. nukleotidŢ v obou vl§knech.

http://www.obrazky.cz/detail?id=eJyVj11vgjAARd/7Y%2BgXEFhilk0XmVkQMU7oWykdVCtlUED362XLHveyt5ub3JNz0xfvGWBAEPhQ2spugQFGgEcpEiszvtFY59nmxJfeF8vaIT%2BiIadmTGg8lnPPjvqcZLFfKPx6WDLEow1O9uyaHNLtbrdYAOJe328pCaZipFqci/VtraM9L46h3dancftZsiGqUcXEGdTWtg8QTtPkmFY2xGmkhT%2Bpt9wqAXszdELCWVTCzhgLXRe6BOKAhK4Py4Y7p7b6G9PIqy1UZWvVVLCVXW8arpW9ObW9aEACbzb1vp//ri%2ByVNx1WiV6yTtRO8JcoOof//MHkwDgGbmKn0DpewWlKCTUDwWV4g7urnoY&sId=1J7RqryiwkcH6NtKQbyI


Genetick® poradenstv²

ÅGenetick® poradenstv² tak pom§h§ jednotlivci ļi rodinŊ: 

Å 1) PorozumŊt l®kaŚskĨm ¼dajŢm vļetnŊ diagn·zy, 

pravdŊpodobn®mu dalġ²mu vĨvoji a progn·ze; 

Å 2) PorozumŊt, jak dŊdiļnost pŚisp²v§ kpostiģen² a jak® 

je riziko opakov§n² (rekurence) onemocnŊn² nebo vrozen® 

vady pro nŊj a pro ostatn² ļleny rodiny; 

Å 3) PorozumŊt moģnostem, jak Śeġit riziko rekurence; 

Å 4) Vybrat zpŢsob, jakĨm se bude situace Śeġit, 

s ohledem na to, aby jim nejv²ce vyhovoval, zhlediska 

rizik, c²lŢ rodiny a jej²ch etickĨch  n§boģenskĨch priorit; 



Prim§rn² prevence

Soubor opatŚen², kterĨ m§ za c²l zabr§nit vzniku 

vrozen® vady nebo genetick®ho onemocnŊn² 

jeġtŊ pŚed jejich vznikem. 

Velmi dŢleģit§ je tedy informovanost budouc²ch 

rodiļŢ o existenci moģnĨch rizikovĨch faktorŢ, 

kter® mohou zvyġovat riziko vrozen® vady. 

V nŊkterĨch pŚ²padech je moģn® riziko sn²ģit 

nebo odstranit.



Zdravotn²ci vģdy mŊli snahu zabr§nit narozen² 

postiģenĨch jedincŢ preventivn²mi prostŚedky. 

Prim§rn² prevencezabraŔuje vzniku dŊdiļn® choroby, 

geneticky podm²nŊn® anom§lie nebo multifaktori§lnŊ 

podm²nŊn® vrozen® vady jeġtŊ pŚed oplozen²m, tj. pŚed 

vytvoŚen²m patologick®ho z§rodku, u vrozenĨch vad v 

dŢsledku vlivŢ zevn²ho prostŚed² pŚed jejich vznikem 

v prŢbŊhu tŊhotenstv². 

Prevence vrozenĨch vad



Prim§rn² prevence

Mezi hlavn² metody prim§rn² prevence patŚ² 

pl§novan® rodiļovstv², reprodukce voptim§ln²m vŊku, 

vyvarov§n² se styku steratogenypŚed otŊhotnŊn²m a 

vprŢbŊhu gravidity, zdravĨ zpŢsob vĨģivy 

sdostatkem vitaminŢ a stopovĨch prvkŢ. Nelze 

opominout ani prekoncepļn² i postkoncepļn² p®ļio 

ģeny chronicky nemocn® (epilepsie, diabetes mellitus, 

fenylketonurie, poruchy ġt²tn® ģl§zy a jin® metabolick® 

i endokrinn² poruchy).



Prim§rn² prevence vrozenĨch vad je 

mezioborov§ spolupr§ce a vyģaduje souļinnost 

odbornĨch spoleļnost² (napŚ. l®kaŚsk§ genetika, 

gynekologie a porodnictv², intern² medic²na, 

endokrinologie hygiena a epidemiologie, veŚejn® 

zdravotnictv² aj). 

V praxi to znamen§ pŚedevġ²m spolupr§ci l®kaŚŢ 

gynekologŢ, l®kaŚŢ genetikŢ, l®kaŚŢ specialistŢ 

a dalġ²ch pracovn²kŢ.



Prim§rn² prevence - prekoncepļn² p®ļe

pacientka

Informace

partner

Rodina

Ġkola

M®dia

Internet

L®kaŚ



Prim§rn² prevence - prekoncepļn² p®ļe

pacientka

Informace

partner

Rodina

Vlastn² zkuġenost rodiļŢ, 

sourozencŢ a jinĨch

ļlenŢ ġirġ² rodiny



Prim§rn² prevence - prekoncepļn² p®ļe

pacientka

Informace

partner

Ġkola

Informace v r§mci vĨuky a

semin§ŚŢ



Prim§rn² prevence - prekoncepļn² p®ļe

pacientka

Informace

partner

M®dia

Informace v ļasopisech a

v jinĨch periodic²ch, 

v r§diu a televizi

Informaļn² let§ky a plak§ty

ļl§nky



Prim§rn² prevence - prekoncepļn² p®ļe

pacientka

Informace

partner

Internet

Informaļn² port§l o 

prim§rn² prevenci

vrozenĨch vad

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



Prim§rn² prevence - prekoncepļn² p®ļe

pacientka

Informace

partner

L®kaŚ - gynekolog

Odborn® informace a

prezentace



L®kaŚ gynekolog pacientkaInformace

Prim§rn² prevence - prekoncepļn² p®ļe

L®kaŚ genetik

L®kaŚ specialista

Specializovan§ 

poradna 

Konzultace

VyġetŚen²

VyġetŚen²

Terapie

Terapie



L®kaŚ gynekolog pacientkaInformace

Prim§rn² prevence - prekoncepļn² p®ļe

L®kaŚ genetik

L®kaŚ specialista

Specializovan§ 

poradna 

Konzultace

VyġetŚen²

VyġetŚen²

Terapie

Terapie

Konkr®tn² opatŚen²

tŊhotn§ ģena

Pl§nov§n²

tŊhotenstv²





http://www.vrozene-vady.cz



PROGRAM PODPORY ZDRAVĉ

Mysli na mne vļaséééédŚ²ve, neģ se narod²m

Posl§n² projektu:

C²lem projektu je zpŚ²stupnit laick® veŚejnosti informace o 

moģnostech prim§rn² prevence vrozenĨch vad ve srozumiteln® 

podobŊ.

Hlavn²m c²lem projektu je jednak vytvoŚen² informaļn²ch materi§lŢ 

(let§ky, plak§ty) urļen® do ambulanc² obvodn²ch gynekologŢ a do 

genetickĨch ambulanc², jednak ve spolupr§ci s dalġ²mi odborn²ky 

vytvoŚit informaļn² port§l vŊnovanĨ problematice moģnĨch 

rizikovĨch faktorŢ, kter® mohou zvyġovat riziko vzniku vrozen® 

vady.

Na tomto port§lu jsou kromŊ vĨġe zm²nŊnĨch informac² uvedeny i 

kontakty na spolupracuj²c² odborn²ky a jejich pracoviġtŊ.

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


II. Đļel prenat§ln² diagnostiky
ÅPrenat§ln² diagnostika zahrnuje nezbytnou 
mezioborovou spolupr§ci v²ce l®kaŚskĨch 
oborŢ ïl®kaŚsk® genetiky, porodnictv² a 
ultrazvukov® diagnostiky. 

ÅZ dŢvodu n§roļnosti integrace tŊchto oborŢ je 
prenat§ln² diagnostika obvykle prov§dŊn§ 
v multidisciplin§rn²ch centrech, v nichģ 
l®kaŚsk§ genetika hraje vŢdļ² roli. 

ÅĐļelem prenat§ln² diagnostiky nen² pouze 
objevit odchylky ve vĨvoji plodu a umoģnit 
pŚedļasn® ukonļen² postiģen®ho tŊhotenstv² 
v pŚ²padŊ, ģe je u plodu objevena vrozen§ vada 
nebo dŊdiļn® onemocnŊn² (sekund§rn² 
prevence). 



C²lŢprenat§ln²diagnostiky je v²ce:

a)Poskytnout p§rŢm srizikem narozen² d²tŊte 
s vadou moģnost informovan®ho vĨbŊru 
dalġ²ho postupu; 

b) Poskytnout uklidnŊn² rodiļŢ, zvl§ġtŊ ve 
skupin§ch svysokĨm rizikem;

c) Umoģnit p§rŢm srizikem narozen² d²tŊte 
s konkr®tn²m postiģen²m, kter® by se jinak 
mohly vzd§t snahy o vlastn² dŊti, moģnost 
zapoļ²t tŊhotenstv² svŊdom²m, ģe to, zda plod 
je ļi nen² postiģen, lze ovŊŚit jiģ pŚed 
narozen²m. 



C²lŢprenat§ln²diagnostiky je v²ce:

c) P§rŢm vsituaci pŚed narozen²m postiģen®ho 

d²tŊte poskytnut² optim§ln²ho postupu 

z hlediska p®ļe o tŊhotenstv², veden² porodu 

a postnat§ln² p®ļe; 

d) Umoģnit pŚ²padnou prenat§ln² l®ļbu 

postiģen®ho plodu. Ta je zat²m kdispozici 

pouze pro velice malĨ poļet vrozenĨch vad a 

onemocnŊn².



1) Indikace pro prenat§ln² diagnostiku

ÅZ§kladn²m vġeobecnŊ pŚij²manĨm pravidlem je, 
ģe riziko postiģen² plodu by mŊlo bĨt 
pŚinejmenġ²m rovn® nebo vyġġ², neģ je riziko 
moģnosti spont§nn²ho potratu vsouvislosti 
s provedenĨm vĨkonem. 

ÅHlavn² indikace kproveden² jsou:

a) pozitivn² biochemickĨ screeningïje 
doporuļeno vyġetŚen² genetikem a pŚ²padnŊ 
proveden² dalġ²ch vyġetŚen² ïinvazivn² 
prenat§ln² diagnostika;



1) Indikace pro prenat§ln² diagnostiku

b) pozitivn² ultrazvukovĨ screening- jsou-li 
rutinn²m ultrazvukovĨm screeningem u 
tŊhotenstv² sn²zkĨm rizikem zjiġtŊny odchylky, 
je doporuļeno vyġetŚen² genetikem a pŚ²padnŊ 
proveden² dalġ²ch vyġetŚen² ïinvazivn² 
prenat§ln² diagnostika;

c) vysokĨ vŊk matkyïdefinice vyġġ²ho vŊku 
matky  se mezi rŢznĨmi st§ty liġ², ale obvykle 
je za tuto vŊkovou hranici povaģov§n vŊk 35 let
v dobŊ porodu. 

ÅTento vŊk byl vybr§n proto, ģe riziko postiģen² 
plodu chromozom§ln² odchylkou je pŚibliģnŊ 
rovn® riziku spont§nn²ho potratu vsouvislosti 
s provedenou invazivn² prenat§ln² 
diagnostikou. 



1) Indikace pro prenat§ln² diagnostiku

d) pŚedchoz² tŊhotenstv² splodem ļi d²tŊtem 
s chromozom§ln² odchylkouvzniklou de novo 
(novŊ vznikl§ odchylka bez dŊdiļn® 
predispozice). Aļkoliv rodiļe d²tŊte svrozenou 
chromozom§ln² odchylkou mohou m²t sami 
norm§ln² karyotyp (poļet a z§kladn² strukturu 
chromozomŢ) vnormŊ, vnŊkterĨch pŚ²padech 
mŢģe bĨt riziko zvĨġen® i vdalġ²m tŊhotenstv². 
PŚ²ļina tohoto zvĨġen² nebyla jednoznaļnŊ 
urļena;

e) pŚ²tomnost struktur§ln² chromozom§ln² vady u 
jednoho z rodiļŢ.



1) Indikace pro prenat§ln² diagnostiku

f) rodinn§ anamn®za dŊdiļn®ho onemocnŊn², 

kter® lze diagnostikovat prenat§lnŊ, vylouļit ļi 

potvrdit biochemickĨm nebo molekul§rnŊ 

genetickĨm vyġetŚen²m. 

VŊtġina tŊchto chorob  je podm²nŊna 

monogenn²mi defekty (postiģen²m jednotliv®ho 

genu), a tedy maj² riziko rekurence 

(opŊtovn®ho vĨskytu) 25 nebo 50 %. Do t®to 

kategorie spadaj² tedy i ty pŚ²pady, kde je jeden 

z rodiļŢ odhalen jako nosiļ pŚ²padn®ho 

onemocnŊn² pŚi populaļn²m screeningu. 



1) Indikace pro prenat§ln² diagnostiku

g) rodinn§ anamn®za X v§zan®ho onemocnŊn²

(onemocnŊn² v§zan®ho na pohlav², 

onemocnŊn² v§zan® na X chromozom). Riziko 

rekurence (opakovan®ho vĨskytu) mŢģe bĨt aģ 

25%. U Śady takovĨchto onemocnŊn² je 

prenat§ln² diagnostika jiģ moģn§. 

Protoģe tato onemocnŊn² postihuj² vŊtġinou 

chlapce, prov§d² se nejprve vyġetŚen² pohlav² a 

molekul§rnŊ genetick® vyġetŚen² DNA se 

prov§d² pouze tehdy, je-li plod muģsk®ho 

pohlav².



2) Screeningov® testy

ÅC²lem prim§rn²ho screeningu je identifikace 
tŊhotenstv² s vyġġ²m rizikem vrozen® vadya 
poskytnut² c²len® prenat§ln² diagnostiky. 
Screeningov§ vyġetŚen² sice nedok§ģ² urļit, 
zdali je plod skuteļnŊ postiģen, ale pomohou 
z¼ģit okruh tŊhotnĨch se zvĨġenĨm rizikem. 
Prim§rn² screening by mŊl splŔovat urļit§ 
krit®ria: 

a) Vyhled§vac² test mus² bĨt jednoduchĨ, 
nen§roļnĨ a snadno proveditelnĨ; 

b) test mus² m²t vysokou senzitivitu a specificitu.



ÅIde§ln² screeningovĨ test by identifikoval 100% 
vrozenĨch vad (=100% senzitivita)

Åa byl by z§roveŔ negativn² u vġech 
nepostiģenĨch tŊhotenstv² (=100% specificita).

ÅVe vztahu ke kaģd® jednotliv® pacientce by mŊl 
m²t l®kaŚ jistotu, ģe pŚi pozitivn²m n§lezu je 
plod skuteļnŊ postiģen (100% pozitivn² 
prediktivn² hodnota)a ģe pŚi negativn²m n§lezu 
postiģen nen² (100% negativn² prediktivn² 
hodnota).

ÅDoposud vġak ģ§dnĨ takovĨto screeningovĨ 
test neexistuje a souļasn® screeningov® 
metody se tomuto optimu jen v²ce ļi m®nŊ 
pŚibliģuj²;



2) Screeningov® testy

c) screeningovĨ test mus² bĨt ekonomicky 

¼nosnĨ pro veŚejnĨ zdravotnickĨ syst®m, m§-li 

bĨt dostupnĨ vġem pacientk§m; 

d) screeningovĨ test mus² bĨt nezatŊģuj²c² pro 

matku a plod. 



3) Screeningov® programy

ÅV souļasn® dobŊ neexistuje ģ§dnĨ univerz§ln² 
screeningovĨ test, kterĨ by byl schopen 
odhalit vġechny druhy moģn®ho postiģen² 
plodu. Z tohoto dŢvodu vpraxi vyuģ²v§me Śady 
rŢznĨch screeningŢ, kter®  se navz§jem 
doplŔuj². Mezi tyto screeningy vsouļasn® 
dobŊ patŚ²: 

a) screening chromozom§ln²ch aberac²z rŢznĨch 
dŢvodŢ - napŚ²klad vŊk matky, anamnestick® 
¼daje zrodinn® anamn®zy; 

b) kombinovanĨ screening I.trimestru
(biochemick® markery voln§ ɓ podjednotka 
hCG a PAPP-A + ultrazvukov® markery ïNT 
/nuch§ln² translucence, nuch§ln² projasnŊn²/)-
vĨbŊr tŊhotenstv² se zvĨġenĨm rizikem 
chromozom§ln²ch odchylek; 



3) Screeningov® programy

c) biochemickĨ screening II.trimestru

(alfafetoprotein, choriovĨ gonadotropin, 

estriol, SP1 protein) ïvĨbŊr tŊhotnĨch 

s vyġġ²m rizikem vrozenĨch chromozom§ln²ch 

aberac², otevŚenĨch defektŢ neur§ln² trubice 

(napŚ. rozġtŊp p§teŚe) a rozġtŊpŢ stŊny bŚiġn² 

(napŚ. omfalok®la a gastrosch²za); 

d) ultrazvukovĨ screening II.trimestruï

k diagnostice rŢznĨch tvarovĨch a 

struktur§ln²ch vrozenĨch vad, jakoģ i ke 

stanoven² ultrazvukovĨch markerŢ 

chromozom§ln²ch aberac²;



a) Screening chromozom§ln²ch aberac²

ÅNejļastŊjġ² a z§roveŔ nejzn§mŊjġ² je DownŢv 
syndrom. VĨskyt cca 1 na 800 ï1 000 
narozenĨch. Je to nejļastŊjġ² pŚ²ļina  vrozen® 
ment§ln² retardace. OnemocnŊn² je ļasto 
spojeno s malformacemi srdce, tr§vic²ho 
¼stroj², moļov® traktu, obliļeje a u vŊtġiny 
pŚeģ²vaj²c²ch se vyvinou vprŢbŊhu dalġ²ho 
ģivota patologick® zmŊny na mozku obdobn® 
jako v pŚ²padŊ AlzheimerovŊ nemoci. 

ÅDalġ²mi klinicky z§vaģnĨmi chromozom§ln²mi 
aberacemi jsou trizomie 18.chromozomu 
(EdwardsŢv syndrom, vĨskyt cca.1 na 5000 
narozenĨch) a trizomie 13.chromozomu 
(PatauŢv syndrom, vĨskyt cca 1 na 10000 
narozenĨch). 



a) Screening chromozom§ln²ch aberac²

ÅPrvn² metoda screeningu DS na zaļ§tku 70.let 
20.stolet² vych§zela ze spojitosti vĨskytu DS  
s vyġġ²m vŊkem matky. 

ÅJiģ tehdy bylo zŚejm®, ģe amniocent®za (AMC) 
pŚedstavuje riziko spont§nn²ho potratu a 
spoleļnŊ sfinanļn² n§roļnost² tohoto vĨkonu 
nemohla a nebyla prov§dŊna vġem ģen§m. 
Nejprve byla hranice od kdy byla AMC nab²zena 
stanovena na 40 let, teprve pozdŊji byla tato 
hranice posunuta na 35 let vŊku vdobŊ porodu. 

ÅTato rizikov§ skupina ģen pŚedstavovala 
v devades§tĨch letech minul®ho stolet² zhruba   
5 % populace tŊhotnĨch ģena. Takto vyuģ²van§ 
metoda screeningu Downova syndromu mŊla  
procento z§chytu (=DR ïdetection rate) zhruba 
30 %. 


