Zaklaay=-ekarske-genetky




Uloha genetiky-v. medic iné:
Genéetika-jakoe -specializevany 0her:

Klinick=a genetika-dos- ahla-postaven-I-jakermedic-inska
specializace: zabyyvaj - ici se-diagnostikou, | ~ecenim-a
kemplexn-i-peci 0 pacienty s d_edicnymi chorebami.
Klinick=a-genetika‘je zam erena na porozum:-eni urcujicrrole
genu-v-z akladnim-zivotn-Im-procesu.

Mezinaredn:l Usili-smerujici-k pozn ani-lidsk eno-genomu
(Projekt-lidsk™ eho-genomu ) v-sou casne-dobe vyznamn:e
zasahuje do cel- e oblastilidsk e a klinick e genetiky.

Umoznuje zakladn | pohled na mnoh a onemocn ent,
stimuluje vyvoj novych-diagnostickych - mo ZNost |,
preventivn Ich opat reni a terapeutickych-metod.




Uloha genetiky-v. medic iné:
\/yznam-genetiky prorpraxi-v- - Sech--ekarskyech-obor u:

Klinick=a -genetika-ebsahuje-d=ulezite ebecn e a spole-éne
prnAcipy, kter e osv etluj i"a sjednocuj 1veskerou | -ekarskou
praxi.

Aby:v.Sak byl rezr ustajici.se pokrok genetickych

vedomost It prosp-esny. pro-pacienty a jejich-rodiny, je
zapotrebi aby v:sichnil ekari-rozum; eli-princip: Um:lekarske
genetiky.

Hlavnim aspekiem-klinick: é:genetiky:je-zam: ereni-nejen na
individu: alnihoe pacienta, ale na celou jeho rodinu;

Zevrubn a-redinn-a anamn éza je-prvnii: dulezity-krok p. Fi
analyze jak ehokoliv-onemocn. eni; nezavisle na tom, zda -i
se jedn a-o-geneticky:podm:--inene-onemocn:eni, ci-nikoliv,




Uloha genetiky-v. medic iné:
Discipl iny-genetiky:

Genetika je rozs-ahly-ebor zabyvaj - Ici-sevarahiliiou-a
dedicnosti-vsech: zZivych erganism: u:

Lidsk-a genetika se zabyv. a variabilitou-a d- edicnost I u lid .

Klinick-a genetika je soust redena na varabilitu-a-d- edicnest
afekc 1 vyznamnych proe:praktickou-medic AU a vyzkum.

Hlavnd-specializa:eni-oblastididsk: -é-genetiky:

Cytogenetika -, molekul-ami-genetika, genomika , popula-cni
genetika, vwvojoy. a genetika a klinick a genetika.




Uloha genetiky-v. medic iné:

Hlaviitspecializa - énRicehlasti-lidsk=csgenetiky:

s“Cytogenetika ~—studium-chremozom-—u,

= Molekul arnicgenetika = studium funkce a struktury,
jednotlivyeh chromozom. U

*“Genomika — studium: genemu-, Jehe erganizace a funkce

= Popula cni genetika — studium:prom:-enlivesti lidskych
populac i a faktor-u-ovliv nujicich frekvenci “alel

= \/ywojov:a genetika  — studium genetick -eho rizenivyvoje

= Klinick a genetika —aplikace genetiky v diagnoestice a
lecebne preventiva lipeci




Klasifikace geneticky. podm:  Inenych choreh

Hlavai-vyznam: genetiky v klinick=—¢ praxi-jerosv" etlov-ani
genetick: e varanllity a mutac 1V etiologll rozs: anleho
POCIU-GNEMOCA=Eni:

Prakticky ka-zd€ onemoecnreni je-vi/sledkem
kombinovan; ehorp useben-i-genu a prost redi, viyznam
genetick e kemponenty. m; Uze byt V. etSi ci-mensi.

Rozlisujeme tri hlavin i typy- onemecn. enl, kiera jseu zcela
Aehe casiecne podminena genetickymi fakieny:

1==VIenegenn=IFeneroca=eny
2 Chrompzem:alni-pertchy.

S Vitltfakiorsalnironemechn-eni
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Py MeRBYERT I dedicest

o (Genetick e choroby s klasickou mendelovskou
dedrenost |

Podebaredokmen: u s menogean=imi-chorebamije
Uréena zejm-ena-adviema-fakiony:

chremozom alnipelehou-genov: eho-lekusu-, ktera
miuZe byt autezom-alni(=lezici na-nekterem
Z-autozem-u)-Iebe- X=Vazand (leZicisna-chromozomu

X)

2. Skute cnost, zda -lifje-fenoty dominantn i=(prejev i se
tehdy, pokud:jenjeden: chromozem:z: _panu nese
mutantn: Falelu;, ackeliv.na druh em.chromozemu.je
alela-noerm alni): nebo: recesivn i (projev:i-se - pouze
tehdy; kdy -z oba -chremozomy -z paru nesout-mutanta-
alelu):




JSou tedy 4" Z akladn =ty py-d-edicnosti:

Altozom alne-dominantn:i

Autozom alne recesivn. i
X dominantn i
Xrecesiva i




ERromozZzom-alnl aperace

- Chiromozomovou-- sadu-kter-a obsahuje jiny-po- cet
Chromozom- U-neZ 46; ozna cujeme heteropleidn-—i:

»—Presny-n-asobek-haploidn:=ine-po-ctu-(n)
chromozem. u:nazyv.ame. eupleidn 1, edechylny

POCcel cChromozom. U je aneuploidn: iL(aapr.
A7 XX+21 nebp-47,XY+21)

o Piploidn-1Epo-cet(2n) —nerm-alni-nalez pre

norm alni somatick é bunky

o Jinie (nasobky) — trploidie_, tetraploidie= (napr
02, XAXXXK-ERD- 92, XX YY)




ERromozZzom-alnl aperace

o Abnormality-chromozom - u-mehou byt bu d:
AUMETICK=E-Nelo-Stitikiti=dlR1~a-MGeII0U Zasa oVl
Jeden:-neno-v=ice autozom: u,-pPopripade genozom-u;
NEDO autezomy: I-gonozomy. SouUCasne.

Nejcaste[sim Klinicky vwWznamnpym typem
chromozem alni-abnormality-je— aneuploidie--kady:je
albnorm alni-poecet chromozoen: U-zpusohen

abSEeNnc i-chromoezomu nebo p- Ftemnest |
Radbyte cneho chremozomu: -entorsiav-jet
\/Zdy-SPojen:s —poruchou-fyzick  enornebo
mentalniho-vyvoje.

RECIPIOKEAISIOKACE~(=VYITI-€NaSE M ENEU-TEY]
NOMOIBYICKYMI CArOMOZOMY)-|SOU-tak="-e-pomerne
caste,.ale-vetsinou-nemaj-i-fenotypoyv. & posti-Zeni.




|.-Genetické -poradenstvi

o Pochoepen:i-norm-alnich.vyvojovych-mechanizm —u
a:|EJICh genetick: e Kontroly: je-Nezbyin: e pro
POroZUM: eni-VzaIku-VIoZenychvyVojevy/ch-vad-a
geneticky podm 1nenych-enemocn- eny.

Pro- tispesneé zaveden i preventiva: ich:a
terapeutickychrpostup U Je.potom nezbyin e co
AejleprSi-porezum-eni-patogenezi-enemaoch-—eni na
molekul-arnezgenetick=e-tirovnr.




s Stejn.e-Jako-ve V-Sech-ostatn ich-eblastech
mediciny, I'V-genetice je Z asadn i stanovit
Splavnoeu diagn: 0zuia. poskytnout tu
nejvhodn e[SI-peci, ktera mus.i zahrmovat
Informov-ani pestirzenehno jedince: a ostatn: 1ch
clenutrediny takevym:-zp-—usebem;-aby - cormo-zna
nejlepe porezum: élirpevaze ad=tisledk-um

GReEmoen ent.
o Je-li-v'sak chorebard edicna; pristupuje dal-sr
[0z er — potreba informoyvat ostatn. 1 cleny

rodiny- o je|=Im riziku a-0 moe: znostech; jak-toto
[ZIke mehourmodifikevat.




PrCaste indikace ke genetick: ekonzultac:

. Genetickou konzultaci-nej casteji-vynled-avaji
rodirce ditete s potencion alnim:-nebo se zn amym
genetickym-posti- zenim, ale-konzultuj-Icim: mze
byti-dosp. ely-s- urcitou apnormalitou. neho
s abpoermalitou-Vv: redinn: e ananmn.eze.

Genetick e poradenstv: I je.v.sak take nedilnou
souicasti celospole-censkych screenimngoeyvych
pregram-u, prenatalnich-vy-setreni-a
diagnostickych genetickych-vy. — setreni.




PrCaste indikace ke genetick: ekonzultac:

Indikacemi pro-doperu: ceni ke genetick e
konzultacl:moehou tedy byit:

predchozirdité s vrozenot Vadeu, S ment alnf
etardac-I-nebo-s-{inym:typem d-edi-cneho
OPREMOCn-eny;

pacient-se zvy Senou z atezi-dedrcneno

ORemocn enli Vv rodina e anamneze;

prenat alni-diagnostika-u-t ehotn-e-zeny-z ruznych
Indikac-1;

Gpakeyvan:-e-petracend;

infertilita._ci-sterilita;

chroenick eenemocn:eni-zeny:planujicigraviditu:




2 Prubehrgenetickee konzultace:

Zavedene-standardn-ifmetody-l"ekarske-pece
Vy.zaduj, aby tl, - kdo-poskytu] I-genetickou
konzultaei:

s Znall anamn: ezu, Kier a zahrnuje rodinn: € a
Klinick & Informace;

o poradili pacient um, jak€ je jejich-genetick—¢€
[IZ1kO a- HZIkO-0Stati-——ch=clemu=T-adiny;

- nabidli-genetick € diagnostick—¢€ vy Setreni nekho
prenatalni diagnestiku-v-_ pripade,.ze.je
ndikov-ana.




2 Prubehrgenetickee konzultace:

o Obecne vzato, I-ekarispacient-um-nedopory-Ccuji
jak se:majii-rozhednout s —ehledem nar uzna
VY SEtreni-a mozaosti-p-ece;-ale miste-toho-jim
poskyiuj: I"destatek infermac 1-k-jejich viastn: imu

roZnodnuti:

Tento-pristup ke-genetick—emu poradensty. i,
Ktery-se nazyyv-a nedirektivn -i-genetick €
poradenstv_i,.je V-tomto ehboru:_Siroce p-rijat jake
standardn I-praxe:




5) PrEVERCErOPAKOY AN ERA0VSIYIL CABIOIY
V_IOGIRSECH:

*VMinohoe-rodin:vyhled=—ava-genetickou-poradnu
predev:sim proto,-aby: zjistill; jak e je rHziko
dedicne cnoroby.-NeENO Vrozen € vady-pro:jejich
deti a-jak-eJsou-mo. znostirepakovan=emu
vy/skyitu-kenkr-etnicchoreby: civady: zalbranit.

Prenatalni diagnostika je jedaou z 1Mo znost,
kterou-m-uzeme-temto:rodin-am:-nan:ldnout,
iezhodn:etev.Sak neni-moeznest jedin:a.




5) PrEVERCErOPAKOY AN ERA0VSIYIL CABIOIY
V_IOGIRSECH:

Mezi-dal'si-moeznosti,-kier- e-genetick-&
poradensty 1 v prevencl vy'skyiu-d edicneho
GREemocn -eni-nebo.-Virezen, e vady pat rrruzna
genetick-a laboratern: I-vy/setreni:

v Vy/Setreni-karyetypu-,
v/ biochemick d.analyza
V- molekul arné-genetick-é vy setreni DNA:

 ato vy setrenijsol-nap rkiadindikoy: ana v -tech
pripadech, kdy jeskenzultev-—an-pars rodinnoy
anamn ezou-vyskytu-genetick -éhoe-onemoecn: ent.




Ay edenisednolivyehp=ripatu-genctickem
poracdenstv=l

o \/-genetick em poradensty. r musi-byt ka zdy
pripadveden p risne individu-alne poaie pot reb
KONKI-EeinJno-pacienta-a-situace; geneticky
DOSIUP:|e Mo: zne vVsak shrmeut.do.n. ekoelika
zasadnich boed u:

a):Shrom:-azdeniiniomrmac i-= 0sebnj-anamn.éza,
edINA-a-anamn-eza, anamn-eza-partnera;
klinick-evy.setreni, pripadne dalsi hodnocen:i:




Ay edenisednolivyehp=ripatu-genctickem
poracdenstv=l

B): Hodhocen 1= 1yzick é a klinick é- vy setrent,
pop ripade-hodnecen: | dalsichrspeci-alnich
VY.SEtreni, potvizen i-Nebo.stanoven. . diagn 0zy,
|e=li-io-merzne;

¢) Poradensiyv. i — rozvaha o._poyvaze d_usledc ich
onemocn:eni, rHzikor rekurence:

d)-RezhedeVv-ani 6:dalsi-pesiipu--a doporu-cent
K dalSim specializovanymvy  Setrenim nutnym
K-naplnieni-dragn ozy;




5)EStanovenySIZIkaekirence

o. Odhad nzika: rekurence: (= opakov.ani; opakevan. eho
VysSkyiu)jedjedn=im zezakladnichhod-u genetick-eho
poradensiv i Videalnim:-pripade se-opira0-znalost
genetick-e-povahy.dan:eho onemocn: enineho: Viozen.e
vady a-o-redokmen-konkr étnirodiny, kier-e se prov-adi
genetick e-poradenstv .

Clen rodiny; jeho Z rizikorgenetick= ého posti zeni se ma
stanevit.m; uze-byt nap. riklad sourezenec:posti. - zeneho
ditete nebo; ZijIcI ci budeuc I dite posti zeneho
desp-elého:




5)EStanovenySIZIkaekirence

. Stanoven:lirzika p:riznamych .genetypech byv. a
nejjednodus Ssit-Znamena-urcenivizika -urodin, kdy
nalezyvsech-clenurodiny-|Sou-zn-ame NeELe mMohou-yi
Z|Isteny.

Naprikiad:pokud 60000 -clenech:p:aru vime;, ze:|se
eterozygein. I prenasec! autozom: alne recesivn ino
OREemocn eni, a zajimame Se 0 pravd epedoknest, ze
budeu m. it postirzene. dite potom. rziko

(pravd epodebnost),  ze:dite nemogc zad: edi;, je 1. ze 4
(1/4—-€1-25%)-pro-kazde-dalsi-tehotenstv-i:




6)FGERECK e POt ENSY-IV-SOUVISIOST]
SprenakalnisdiagResikon

e RodI-covVsky-p-alzvazujici-moeznost-prenat-aini
diagnostiky-poet: resuje informace; Kter=e mu
U6 znisporozum: et jenossitiaci-a a- at neho
odeprit-seuhlas=sproveden:im prenat-alni
diagrRostiky-

Eekar-genetick é poradny-nav-ic-mus:I zhodnotit
celkoveu situaci-a-edhadneut genetick  e-riziko:

Uvodnri genetick-a-konzultace:p-red-zvazovanym
prenatalnim-y-Setrenim:se obvykle zabyv- a:




6)FGERECK e POt ENSY-IV-SOUVISIOST]
SprenakalnisdiagResikon

a):Rizikem,-ze-plod bude enemoecn-enimneno
Vrozenou vVadeu-post—Zen;

b)-Podstatou’a pravd-—epodebnymin.asledky
danehoe-posti- zent:

c)-Riziky-a-omezens imispripadnych:=dal=sich
POSIUP U a Vi Setreny;

d) Potrebnym: casem, ne z-muze bytvysledek
Vi Setrenlik.aispoezicl;

e) Moeznoest i vykon zepakevat, dojde -li k-selh:ani
nebo:s.t.1m, Ze mohou: byt.n.- ekdy nuth-a dalsi
nasledn:a vy setrenl a konzultace a-—ze ani tehdy.
nemus:I-bytvysledek:definitivas i




NG EReHCkeeporaBensiy_IV-prenatalni-diagnosiice

s Presto ze naprost a vetsina prenat alnich
Vy:SEtreni-kon:ci-ujiistenim; zeJejich-potomKkovi
dane poesti-zenitnebo-vrozen-a vada-nenroz i, e
AuUtn e.s rodiiCi probrat v sechny desiupn e
moznesti-vybreru-dal Sthe-pestupu-v-—pripade
nalezeniviezené vady-nebo-d edicneho
OAEmMocn ent.

Predcasné ukon-Geni-tenotenstv: I-je-pouze
jednou: z techtormorznosti. Rediice VSak-mus: byt
SrozZUni eni-s:tim, Ze podsteupen I-prenataln’
diagnestiky-v- zadnem pripade-neznamen a
zavazek uken-cit-tenotenstv-1, bude=linalezena
ViozZen a vada.




NG EReHCkeeporaBensiy_IV-prenatalni-diagnosiice

= Smyslem prenat alnitdiagnostiky-je zjistit, zda =i
je-plod-posti=zen-danym-enemoecn-—enim:
vrozenychivad operabiln=ichje ukolem
prenat.alni-diagnostiky Vylou=cit mo.Zne sdru.zeni
S [Inymivrezenymi-vadami;— chronezeni alnmimi
alkeracemirnehod edlcnyml GREmOecnh enimi.

Vtechto p ripadech nens itnalez takoy: eto Viozen e
Vady jednoezna cnou-indikac Ik-predcasnemu
tukon:cent tenotenstyv 1.




|- Ucel-prenatalnitdiagnostiky

o Prenatalni-diagnostika zahrmuje nezbyinou
meziohoeroveL:spolupr:—-aci vice-lekarskych
obor u = lekarske genetiky, porodnicty. I a
tltrazvukev: e diagnestiky .

Z-duyedurn:arercnestiintegrace i echterobor-usje
prenat alnidiagnoestika-cbvykie-preyv:- adena

V-multidisciplin_arnich centrech , v nich z
lekarska genetika hraje v._udgi roli.

Uéelem prenat-alnitdiagnostiky-nen | pouze
ebjevitodehylky - vevyveji=plodu-a-umo= =znit
predcasne-ukon:ceni-posti-zeneno tehotensty i
V.- pripade, ze |e-u-plodU-okjevena viezen: a vada
nebpo-d-edrcne-onemaochi=ent.




Clluprenat alni-diagnostiiz|e V- ICe:

a):Poskytnout p=arum s-rzikem narozen | ditete
S:Vadeu-moe:=Znost Iniorovan: -eno:Vyh:erl
dalsrhe-pestupu;

b)-Poeskytnout uklidn—eni-rodi cu;, zviaste-ve
SKUPIN-Ach-S-\Vy/Sokym:rizikens;

¢)- Umoeznitp arum-s rizikem-narozen=i-ditete
S-kenrkr étnim-posti zenim, ktere-py-se jinak
mohly-vzd-at-snahy-eviastn-—I-detl,-mo-Z3ost
zapoclttehotensty. Iis vedomim, Zé 1o, zda plod
e Cl neni-pestl zen; Ize overtiiz pred
narezen.im:




Cllu prenatalnitdiagnostla/sge -y jce:

c) Rarum v situaci p fed narozenim postizeneho
ditete poskytnuti optimalniho postupu
z hlediska pé €e o tehotenstvi, vedeni porodu
a postnatalni-pé ce;

Umoznit p ripadnou prenatalnilé ¢bu
postizeneho plodu. Ta je zatim k dispozici

pouze pro velice maly po ¢etvrozenych vad a
onemocn éeni.




Dindikacespre-prenaiealni diagnRestike

o Zakla@n Im-v:Seobecn e-prijimanym-pravidieny |e,
7€ 1Z1ko Posti—zeni-pledu-Hy-n-elo-byt
pPrinejmen; Sim:rovn.é nebe:\y. Ssi, nez |e rizikoe
MoiZNosti spent anniho potratu'Vv: Souvisiost
S. provedenym:vykonem:.

o Hlavn iiindikace k proveden i [SOU:

) POZIIVA=I-RIoChEMICKY==SCIrecRIng—=e
doporu-cenovy Setreni-genetikem-a pir
proveden i dalsich vy setreni—invazivn
prenatalni-diagnostika;

ipadne
|




Pndikace pro-prenat=—alni-diagnostiiky

b)-pozitivai-ultrazvukovy screening ——=JSou-}
rutinnim ultrazvukovym- screeningem u
tehotenstvi s nizkym rizikem zjist  eny odchylky,

je doporu ceno vySet reni genetikem a p fipadn e

orovedenti dalSich vwsSet reni= invazivai

orenatalni diagnostika;

c) vysoky v ék-matky — definice vysSsiho v éku
matky se mezir Uznymi staty liSi, ale obvykle
je-za tuto v-ékovou hranici povazovan -vek 351et

v dob e porodu.

e Tento v ék byl vybran proto, ze riziko postiZzeni
plodu chromozomalni odchylkou je p  Fiblizn é
rovne riziku spontanniho potratu v souvislosti
S provedenou invazivni prenatalni
diagnostikou.




Pndikace pro-prenat=—alni-diagnostiiky

d):predenozi - tenetensivIs: pIodeni=ci diteten
SECIBIIZONT=al IO CCIAVIKOUEVZATKIOUFA E-NE Ve
(nov e-vznikl & edehylka bez d- edicné
predispozice). A. ckoliv rodl. ce ditete s Vrozenou
chromezom: alni-edchylkeu-mohou=m:- It-sami
noemm alni-karyetyp: (pocet a zakladn i strukturu
chromozom u)- V. norm:-€, V. nektenych pr ripadech
muze byl Hzikozvy-senei-v. dalsiny tehoetensty- i
Pricina tohoeto:-zvy seni-nebyla jednozna cne
Ureena;

B PHI0mRBSESIUKIt==2ln ECRreNeZo A= aln-Vacy:0
JEdnehRe=Z ediiGL:




Pndikace pro-prenat=—alni-diagnostiiky

Prrodinndanamneza-d -edicného-onemocn-_ent;
ktere |ze diagnostikovat prenatain e, vylou &it &
potvrdit biochemickym nebo molekularn &
genetickym vyset renim. Vétsina t echto chorob
v-této skupin € je podmin éna monogennimi
defekty (postizenim jednotliveho genu), a tedy

maji riziko rekurence (op etovneho vyskytu) 25
nebo 50 %. Do teto kategorie spadajitedy I ty
pripady, kde je jeden z rodi. ¢u odhalen jako

nosi € pfipadneho-onemeocn eni pFipopula cnim
screeningu. Molekularn- é geneticke vysSet reni a
analyza DNA zna €ne zvysila po cet takto
diagnostikovatelnych-odchylek;




DO Rdikace pPro-premat=—alni-diagnRoestiky

GO AtE AR RIE Za eV A Za S GO IO CIA=E !
(6nemoecn eni vVazanéeno na peniav. I,
GREmMOEehreni-vazane na X-chremozem). Rizike
rekurence (opakovan:-eho vyskyiu) m uze-byt az

25%;-U rady-takovychteoronemaoecn:seniHe
prenatalni-diagnoestikaji- z mozna. Prote-ze tato
Oonemocn eni-postihuj-1r-vetsinou-chlapce,
prov-adi-se nejprve vy.setrenitponiavii-a
molekul-arne genetick e vy.setreni DNA se
prov-adi pouze tendy, e -l pled:mu ZsSkeno
pPONIav-:




2 ESCIEENNGBY-E et/

Cilem primarntho screeningu je identifikace
tehotenstvi-s vyssim rizikem vrozené vady a
poskytnuti cilené prenatalni diagnostiky.
Screeningova vyset reni sice nedokazi ur cit,
zdali je plod skute  €né postizen, ale pomohou
zuzit okruh t- eéhotnych se zvySenym rizikem.
Primarni screening by m &l spl novat ur €ita
Kritéria:

a) Vyhledavaci test musi byt jednoduchy,
nenaro €ny a snadno proveditelny;

b) test musi mit vysokou senzitivitu-a specificitu.




ldealni screeningovy. test by identifikoval-100%
Virozenych vad (=100% senzitiviia)

a byl-by z-arove n-negativn i U v:sech —
neposti-zenyeh t ehotenstyv-i (=100% SpECIficiia ).
Ve vztahu Ke-ka"zde jednotliv. e pacientce by m el
mitlekar jistotu, ze pripozitiva:im nalezu-je
pled-skute cne:-posti-zen:(L00Y4 pozZItiviA=

predikiivia 1 NodR6ia) a ze pri-negativa im nalezu
A0St ZERTREnT (A00Y5RegalA I predikivn =
glejefeleiret):

DOposUd-V-sak-zadny-takovyto = screeningovy
test neexistuje a sou casne Screeningov. €
metody setomutoroptimu’jenv- ice cimene
pribli-zuj 1;




2)ESCIEENIAGBY~EHEeS1/

C)-SCreeningovy-test-mus-1-byt-ekenomicky
UNOSHY-pro-ve rejny-zdravetnicky syst- em, ma-li
YL dostupny- V. -sem: pacientik am:;

d)r screeningovy: test mus I byt nezat eZujicl pro
matku a plod.

o \/ysledky screening u v-prenat alni diagnostice
Aas-Informuj-1;-zda-lisje- eI neni-u-tenotn-e
ZVN'SENE rzZiko:Vrozen-e vady.




S)ESCIEENNGeY-_E pProgramy/

*\/-Soucasne dobeneexistuje zadny-univerz -alnt
sereeningovy-—~test, ktery-ny byl-schopen-
odhalit v-=sechny aruny-mo- zneno posti-zeni
plodu. Z tohote d- uyvodu V- praxivyu-zivame rady
rFlznych-screening-U, Ktere Se navzajem
doplrnuji. Mezi tylo. SCreeningy-V seu.casne
dob.e patri:

d) SCIEENINOChHIOMOZo M=l AiChal ETacCHZ TUZAY/eh

duvedu - napriklady:ék matky; anamnestick €
Udaje z redinn e-anamn-ezy;

19)KOIMBINOY AN SCreenine: It ifmestit
(niechemick=e-markery=voln:a-p-podjednctka
hCG a PAPP-A +Ultrazvukov € markery- — N
/muchalni translucence , nuch alni proejasn_eni/) -
i/ er-tehotenstyv-i-se zvy Senym.rzikem
chreomoezeme=alnichredechylek:




S)ESCIEEeRINgbY-~c-Progiany.

C). RIGCHEMICKY=—SClreening-Ji:iinmesii
(@lfafetoprotein -, chorovy: gonadetrepin.,
estriol-, SP1 protein). — vy er tehotnyech
S VY SSim rizikem . Viezenych — chromozom alnich
aberact; otev.irenych-defekt t-neuralnittrubice
(Aapr. rozZstep:-patere)-a rozstepu:steny-Drisni

(napr. omfalok éla a -gasttesch-1zay;

d) tltrazvuKovy-—sSCreemnpg-Ili:iimestit: —
k-diagnoestice.r uznych tvaroyych.a
struktur: alnich vrozenyeh vad, jake: z itke
stanoven-itultrazvokovych marker u
chromoezoen: alnich:aberacty:;




A)ESCIEENINg  ChItmMeZem: aliiCh-alkberact

syndrom:. Vyskyt cca 1 na 800 —1 000
narezenych.-Je-to-nej—castejSi-pricina- VioZen €
mentalniretardace. Onenieen- eni je-casto
Spojeno.s. mallormacemiisrdce, tr aviciho
Ustroji;-mo:cov-e-trakiu;, obli-ceje a-u-v-etsiny
prezivajicich-sevyvinou v: prubéhurdalisiho

ZIVota patologick: ezmeny na mozku obdobin: €
jako:V-pripade -Alzhelimeroy: e hemoci.

Dalsimi klinicky:z avazaymi- chremoezon-alnimi
dlEeracemisou thnzomie 18 chromozomu
(Edwards:-Uy-=syndroni= vyskyi-cca:1-1a-5-—0060
narozenych)-a trizemie- 13.cnhromozomu
(PatatuVv-syndrom=,Wskyt-cca-d-11a-10~-0060
Aarezenycn):




) SCIrEENNg=—ChIBMNBZoM: aliiiCh-alberacy!

o Prvni*metoda screeningu=DS na zacatku-70:let
20.stolet rvyehrazela-ze-spojitosti-vyskytu-DS
SV SSTm-.ekem-matky.
JiZ tehdy-hylo z-rejme, ze amniocent éza (AME)
predstavuje riziko.spont  anniho potratl a
spole-cneée: s finan-éni nare.cnost i tohoete vykenu
nemohlaa nebyla provi-adena visem: Zzenam.
NEjprve-byla -hranice od:-kdy byla-AMCnab-  izena
stanevena-na 40-let,-teprve-poezd- eji-hbyla tate
Aranicerposunutana 35-let'v: eku-v=dol e porodu.

Tato rizikoey: a skupina. Zen; piredstavevala
V=devades-atych-letech-minul=eno-stolet=i=zhruha
5-% populace.t enetnych: zena. Takio vyu-zivana
metoda. screeningu: Downova syndromu-m. ela
procento:z achytu (=DR -—-detection- rate). zhrubha
30:%:;




o AS| 70%: DS se-alerod:- 1 Zzenam s nizkym
individu=alnim rizikem; miad: siim 35-1et.

o EXistuje n ekolik _screeningovych moznosti, ale
Jenijedin a;spolehliv.a metoda.prenat alni
QI8 GR0OSHKY=——=CYIOFERAEHCK=CVN-SCIHEH
KaryoLypu=ze vzorku-_ietalni‘tkane ziskan e pri
Invazivas-prenat.alni diagnostice.

Obecn e |ze prov- adet jak ekoliv-invazivi-i
VySetreni-tehady, jestli=ze rzike vykonu-nen: i
Vy/SSi-nez rizikevlastn ihe-enemocn-eni.
Uvazujeme -lirrizikormo: znychrkomplikac i u
amniocent eézy-0,5 —1,0:%, meli:hbychom
amniecent: €zU prov.adet peuze u.t ech
tehotnych; kdy-je riziko-narozen:=— 1 ditéte
S-VIGZENOU:Chremozom alnl aberaci-Vy/Sssi nez 1
- 200:(=0,5 %). Vetsinou se za hranicli-poezitivity.
tehoto screeningu:bere-hodnota-rizika 1:250-a 7
1:300.




o. Z druh.e strany V.sak invaziviy i-vyykon
neEMUZEmME prov-adét autematicky-u-v- sech
tehotnych: zen: z toho-d-uvedus-ze prithziky
komplikac 1 {spont annino potratu) 0,5+ =1,0-%
by-do slo.v-Ceskeé republice-ro-cne ke
S|I:)ont annimu:potratu:cca 500" —1-000 zdravych
plod-u.

Zeny; kter é-maji- naopak vysiedek
Screeningoy--enho-testu-negativa-1, musi-byi
Informoev-any,.ze4ejich-rizike-m it dite naprikiad
s:Downovym. -syndromem-je-sice-d-—iky.
Aegativa-mu-vysledku:-screeningu- VWirazn:e
snizeno, ale nen i nulov: e (Jalesna negatvita
screeningu:)




9) O MBIIAEYaNY-—SCreening=—l:irmesid

o \/-devades atych.letech byl zaveden: screening
kembinuj-ici-hlediskew-ekurmatky:-a tlou:stky
pros aknut 1 zahlavi (= NT = nuchal
translucence ) plodu v 11,—13+6. tydnu
tehotenstv-i-na-UZ.

Zistilorse, ~ze-s- Wi Ztim teto - metody-lze
identifikevat-zhruba 75%: pesti-—~zenych plod- u-pri
pod:ilu- sonograficky —pozitivn Ich nalezu-kolem
55%0.




9 RKOMBIAGYaRY- SCreenneg= IEiHRESHT

» \/-dalsichletech se-kombinac: 1 veku matky, UZ
stanoven | NT plodu a- biochemickych hodnot Vv
Seru matky. (voln. a B-podjednotka hCG (lidsk eho
choriegenadotropiny-—-))-a tenotensk eno
plazmatick eho proteinu (PAPP-_-A) V-privn.Im
trimestru-poda rle-zvy sitpuyvodn l.zachyt ze-/5%
az na-85—90 %.

Veroce 2001bylo d-ale zjisteno,-ze-u 60— 70-%

plod U s DS nenid pri ultrazvukoy: em vy/Setreniy,
11.-13+6 viditeln - a nosn 1 kost (=NB~— nasal
bone)._Prirazeni-tohoto- markeru- muze zvysit
zachyt plod U posti.zenychip ripadne
chromozom:-alni-edchylkou p=riUZ vy'setrenichra
SErOVYCh testech prvna-—1ho trimestrunaVv-—ice nez
95:%:

Hranice pozitivity tohoto:= screeningu: byla
Stanoyvena na. 1:100;




o [DalSIVAVO]-VY. Setrovac ICh-metod p-ri-Stanoven |
Biechemickychr=analyt u:s~vysledky-zn- amymi-do
30-minut od edebr ani-vzorku-krve ume—znil
zavedenirmetody-OSKAR na-n-ektera
pracovi:ste-(=0One-Stop Clinic_for Assessment
of- Risk).

Dalst ultrazvukoy: e markery: pouZivane
V=prvoetrimesti-alnim:=screeningi=|seu-kirom-e
pritomnoest/nep: rtemnosti-nesn- i kustky-(NB)
take omfalok ela, megavesika neboeabnormality
V-mereni prutoku v: ductus: venosus .

IHeoNeIaNI=RIGaUSENoMT =aiNEe-ZVEelSU|E
Ssdelkeu-ehotensiyva; Kiereu-tir-cujeme:-podie
nodRot CRI=(VZ0" alenoest 00 temene Ke-Kosir-: Cl
RIGATY;




Cim VySsicje-hodneia- NI timge 1 VA/Ss|
pravarepodobnoest rizika.

Hladina voln € B-poedjednotky. hCG v Krvi matky.
se-hezne s:delkou-gestace snizuje; ale-t
tehotenstv-i-s tizemi-i-21.chremozemu {seu
RladinyVoln- e BEpodieanotky  NEG 2N SEne:

PAPRA vekivi-matky.se v, prubehu gestace
ZVySUje a U tehotenstv i s trizomi 1
21-chremozemu-je tato”  Hiadiaa sn 1Zzena.:

Cim:je hladina B -hCG vy5si a éim:je hladina
PAPP-A niZsi, tim.|e vy SSi-nziko vyskytu
trizomie 21.chromozomu.




c)=Biochemicky —Screening=I:irmesis

« V polovin é 80.let minulého stoleti byla nalezena
souvislost mezi vyskytem trizomie 21.chromozomu a
nizkymi hladinami- mate -fskeho séroveho
alfafetoproteinu (MS — AFP; —a fetoproteinu), zvysenymi
hladinami-lidskeho chorioveho gonadotropinu (hCG) a
nizkymi hladinami serového nekonjugovaneho estriolu

(UE3).

Nasledn e bylo spo €itano, ze s navrzenym postupem

kombinujicim-v.-ék s-biochemickymi-hodnotami-MS-
AFP, hCG a ukE3 se poda Fi misto 30 % (= detection rate
vékoveého screeningu) zachytit az 66 % vSech plod — -t

s DS. Pfi tomto postupu je 5 —7 % vySet Fenych zen
screening pozitivnich (riziko vyssi hez 1 z 250- 300) a
je-jim doporu-¢ena invazivni prenatalnt diagnostika —

v tomto p ripade nej€astéjiamniocentéeza.




C)=Biechemicky/.-Screecning=l-trimestrs

e Aplikac I tohoto. kembinevan. eno
piechemick ehno.screeningu. se.poda ke zvy:Sit
procento-detekovanych-  chromozom alnich
aberac - Ve-v'Sech v.ekovych: kategorn: Ich. Vedle
moznostl prenat_alni-detekce Downova
(trizomie. 21.chromoezomu).a. Edwardseyva

synaromu- (Ctrnzomie “1:8.chremozomuy)

LMo Znuje-rutinn-i-pou:zivani-Biechemick- €ho
Vy.Setrenl materskeho:s era ve-li:trimestru
antenat alni detekci: otevrenych: defekt
neuralnittrubice ( anencefalie ; rozstep: patere).a
defeki t steny brisni-(emfalok-ela a

gastrosch iza).




o Matersky: s erovy- Sscreening mezi-16; az
18.tydnem gravidity:m  uze ve vziahuik
otevrenym defekt-um neuralnitrubice:a b Fisni
steny dos alneut senzitivity-83-%:a- specificity.
az 98 %.

Anl-dnes, I-p: ri kvalit-e a destupnosti UZ

vy Setreni, je-screening AEP neniizhyie-cny.

\/ SOU.casnosti nejsou V. sude.dostupn: €

dostate cne-kvalith=i-UZ pristroje-a-cerifikovan
tltrasenografist= e, a-tak se pozitivitarAER
markeru-stava.uizite cnyme-na:-astrojem-k odesl-ant
tehotnezeny do:prrisiuisneho:specializovan=€eho
centra.

Tomu-edpoyv Idav.Ceske republice-v: soucasne
dobé prumerny tyden p ri diagnostice t echto

vy Se_uvedenychvrozenychvad, kieny:je za
posliedn ich.deset let zhruba 17.. -18.tyden
tehotenstyv=T:




)= U2 ZVROVA: —SCIreening=liFiamestrt

- Ultrazvukov: a diagnostika (UZ):'se |i- z 6d sameho
pocatku pou-Zivani ultrazvukovych p. Fistroj u
\/-gynekologiia perodnicty. [-koncem: sedesatych
let;-Stala-ned=iinou-seu-casti-prenatalniine
Vy.SEetrovani-a el vyznam:-neust ale-narusta.
V-sedmdes-atychrletech-se-objevila~metoda
odstup nevanirsedi-(grey scale); ktera ume znila
Z||Slé|at dal-si-poedrobn-ejsi- tdaje-o-\VyV-1jejicim se
plodu

Dalsimvyznamnym: Uspechem:bylo praktick-—e
zaveden i pristroj-u se zobrazen im-ve skute-énem
case (real time) a nasledn e i pristroje; kier é
LMo znuj T tak zvana doplerovsk a mereni
(=mereni: prutoku a-hodnecen: I cirkulace

V- jednotiivych-tk=anich-a org anech):




o) =UlirazZVikeYy: —Sereening=l-uamestt

o Ultrazvtikovy- screening: V- 18.-az 22.tyant
[enotensty. I'SE zamerujé predev:;sim na. zjisteni
poctu plod-u; vitalitu, biometrie plodu,

Stanoyven: l-delky-tehotenstyv. I, urceni
proporcionality plodu;, hodnocen — rneprimych
znamek vrozen e vady: plodu (retardace r- ustu

plody; dysproporcionalita: rustu-plodu;
pritomnost r-tznych ultrazvukovych — markeru
chromoezom: alnich aberact, dale zmenene
mnozstvi pledov. € vody:/ anhydramnion
oligonydramnion: -,-polynydramnien /, Zmenena
pohyboev: a aktivita plodu)-a- samozre/me-i prmy
prukaz-vrozenyehvad-plodu.




Obecn e se da rict, zevetsina anom alii, ktere
diagnostikujeme ultrazvukem - moehou byl V- Ice ¢l
meéne soucasti ruznych: chromozom-alné
podm:inenych.syndrom-u (soubor-u-vrezenychvad
pedm-inenych-odchylnym-po-—ctem-nebo
struktureu chremozom:  U).

\/"SoU casné dob e prov adene ultrazvukov: é

vy setreni 3D (=trejrozm erné, prostorey. e
zobrazen i)ra.4Di(trojrozm:erne zobrazen:l.v.
realnem case) neni standardn 1, rutinn= vy Setrent.
Prov-adisse-jakoe:-cilené vysetrenl V- -amci
screeningu (vyhled avani)-nekterych-vrozenyeh
VyvojeVvych-vad={(onli- cejov e rozstepy, defekty
patere apod:),-p-ri-nejasnych-ultrazvukevyeh
nalezechive dvojrozm ernem obraze (52D obraze).
NaZzaVvernuine  Zar il Ze UliEZVUKeV-E-ZoPazZen

ma-nezastupitéln_eé. misto-\. realizacizdal sich;

IRVaZIVR iCh: Prenat alin e diagnosStiCkYCh VAL Selreni:




i nVazZiviRsEprenatalRicdiagRestika

o |Vietoay~invaziva--prenatalnidiagnoestiky-slou=zi
KZIskani-vzorkl ™ fetalni-tkane (ounek)-pro
proveden-I-urcitych-vy-setrens.

Hlavnimy/Setrenim.je takzvan: é stanoven |

Karyotypur plodu(=pocet.a zakladn i strukiura
chromezom: U;-genetick-a-vyhava plodu).

»Invaziva-i=prenat alni-diagnostikavyu —ziva
ruznych typ u vysetreni, ktere se odisebe li Si
JEdnakzp-usohem-proveden iatypem-ziskane
fetalni tkane, jednak-casovym:za razenim
pProveden odb &ru v prubehu gravidity.




D-Odber-choriovyeh-klk —u

Odber Chorlovvch KIk—u (=CVS, chorion villus
sampling) je €asnou metodou invazivni
prenatalni C|agnost|ky. CVS zahrnuje bipsii
(=odb-er) viloznt tkan-e choria (plodovych
obalt).

Obvykle je toto vySet reni provad éno mezi 10.

az 12.tydnem t éhotenstvi.

Ziskany vzorek tkan e se vyuziva ke stanoveni
karyotypu plodu =Kk vylou -€eni vrozenych
chromozomalnich aberaci.




1H-Odberchorievych=—Kkku

RizIKO"SA Je-stéjn e jako U amniocent ezy-(AMC
a je priblizne 0:0,5 az 1,0 % zvySeno. nad
zakladni-uroven:tohoto:rizika, kter e v-dohe:od
7--do 12 1ydne t-enotenstv-1-Cini-zhruba 2= 59,
Uspésnost-chromozom alniho-vySetrenije
siejn.a jake: pr amniecent: eze. (10.jest:>99: %).

Nutno-v-Sak tuv-est, ze zhruba: 2% vy.Setrenych
vzork U ze CVS prinaseji ne zcela jednozna cneé
vysledky, kter e pak nasledn e vyzadujl
potvizen: Inebovyvi- aceni pripadné
chromozom alniiabnermality: vysetrenim
materi-alu-ziskanehlo:z odiery plodov-e voady
(AMIC;-amniocent-eza):




2 AMNIGCERI=EZa

* Amniocent €zaneboli-odb-er plodov-evody.
(EAMC) Je vykon, pri-nemyz je-speci-alni-jehiou

00C
Py
Z 10

gres stenu-brisni-edebran vzoerek-plodov-—€
Vody.

Pledov a voda obsahuje bu nky
1 azejicl z plodu-. Tyto-burnky: se v-dal sim
Denu . vy-setrenl kultivuj i (zmno;zujl)-a-dale se

1010 Vizorku, podobn. e jako p.ri.vy.setreni

CVS proyv-adi-vysetreni-karyotypu:.

Viastnivy/setreni-se-prov:adi-za ultrazvukov: e
kontroly, zhrubarod 16.tydnet — ehotensty 1.

\/Iastn i riziko potracen i plodu n asledkem
[GNReLIo- IAVaZVA-1Ne-VyKeRU-—[e-priblirzZne-6-0;5-az7
1,0.-%.zvy'seno-nad-zakladai trove n:-tehoto
hzika, kier é v-dolbe od 7.-do- 12, tydne
tehotensty i eini=v-zavislosti-na Vi eku-tehoth-e-a
dalsichfiakiorech zhnubha 2 —5:%:




SKOrad0CERTE 6Za

*Kordocent-eza netoli-punkce pupe  chiku (=odiyer
fetalni krve pnap ichnut - pupPe CNikoy.e CeVY. -
CC) e dalisi- metodou: Invazivia. i prenat aln;i
dIagnastiky:

Na-rezdil-00-CVS a AMC vy-zaduje kultivace
fetalniehhun-ekqennekolik-dn u.

ObvyKle je CC U zlvana Jako:n asledn e vy Setreni
KalotypU=, pokud-nap-rikliad-kultivace-hun=-ek

7z ANMIC sellhala neboerpokid-nRen: I moezna
molekuliare genetick a diagnoestika.onemocn...ent,
ktere je-zjistiteln-—e-biochemickym vy-—Setrenim
fetalni-plazmy-nebos fetalnich krevaichbun-ek:
Kordocent éza e vetsinou-prey. adena po 20.
tydnu- gravidity: a incidence SAzp. usobenych
Limto z akrokem je.asi-2- — 3. %:.




Vyvoj prenatalni diagnostiky
v Ceské republice

1970- kultivace_bunek plodove vody,

1971- prvni prenatalne zachycenyMorbus: Down
1977-"placentocentza

1978~ fetoskopie

1980- ultrazvukova diagnostika plodu




Vyvoj prenatalni diagnostiky
v Ceské republice

1983-CVS

1985- prenatalni molektlarne geneticka
diagnoza - hemofilie

1987~ kordoecenteza

1£988- casma-amnioceneza

1990- prenatalni biochemicky/screening

2000— preimplantacni geneticika diagnostika




Registrace vrozenych vad
v Ceské republice

Hllageni a registrace viozenych vad\V\) v Ceske
republice (CR):ma dlouholetou:tradicita v:sourasné
dobe predstavije-konsekutiviivice N&
ctyricetipetiietou radu.

Neoficialni poecatky registrace vrozenych vad jsou
na konci padeatych let, kdy MUDr. Jiri Kucera,
CSt. zUstavu pro péci o matku a dite (UPMD)

v Praze poldil zaklady registrace VAV V.CR;




Registrace vrozenych vad
v Ceské republice

Oficialni registracea hlaseni virozenych vad bylo

V. CR zavedeno 1. Jedna 1964 déti zive a mrive
narezenych a u @t zenxelych na.noverozeneckych
LISedch zenskych: od@lenr.

Od-1."ledna 1965 dslo k rezdeleni-hlaseni na vady
VySKYIUjICI Se U cetl perinatalne zemxelych (1. deti
mrtv-e narozenych neno zemelych: do 7-dnr)

a U deti zijreich vice nez 7 dim.




Registrace vrozenych vad
v Ceské republice

Hlasilo se 36 drul Vybranych: vrozenych vad,
kterelze bezpene diagnestikevat -u-nevorozence.
Celosttni registrace - viozenych:vad fistala
OMEZEena pouze na novorezenealoddelenia
nepodchycovala et s vrezenymi vadami, ktere
pyly diagnoestikevany: V. prubehu dalsihe zivota
ditéte.




Registrace vrozenych vad
v Ceské republice

Od roku doslo Vv hlaseni vrezenych:-vad ke
zmene. Pocethliasenych vad vzrestl:ze36-na.-60a
pyly-hlaseny viozere vady: zjisiene - zive
narozenych-ceti-do 1 roku-veku ditete.




Registrace vrozenych vad
v Ceské republice

DalsSizasadn zmena vstoupila v platnost

\/-lOCE V.souvislestiise zavedam 10. revize
Mezinarodnicklasifikace:nemoga-a-pridruzenyech
zdravoetnich-problemu (dale-MKN---10).




Registrace vrozenych vad
v Ceské republice

Nove se definuje.soubor &il, Za kiere se vrozee
vady-hlasi;-1okrth vrezenych vad, za kiee se
Viy/plnuje-tiskopis.

Sleduji'se-vrozere vady-zjistenet-deti do
dokenceneho-15. rokuzvota, tj. do-15. narozenin,
a U mrtve narozenych ceti. Hlasi Se viozere
vbranevady, podle 10: revize MKN z kapitoly
XVII. = Vrozene vady, deformace a
chromoesonalni-abnormmality.




Registrace vrozenych vad
v Ceské republice

Od:roku -hove definovan soubor ploci: a:det]
podlenhajicich-hlasen.




Registrace vrozenych vad
v Ceské republice

Sleduji se vrozere vady podle kapitoly. XVII. -
\/rozene vady,-deformace echromoesonalni
abnoermality-=IMKN=="10;:Z|iStene:

-U-plodu, kdy-se viezer vada zjistila pr
prenatalni diagnostice

-U_ Samovoelnych potrafi nad 500 grami
-UEmMriv € narozenych ceti

-t déti do-dokonceneho 15. rekuZiveta




Registrace vrozenych vad
v Ceské republice

\rozenevady |sou jedam z informacnich sysemu
VeramCENare eI Zu Vo tIICREAH AIOHIIZCAIIG
SysBEmUINZIS); ktery je veden viJstavi
zdravoetnickychinfonnaci-a statistkyCesks
republiky-(UZIS*CR);

Kontrolui vypl novani tiskopisii, jeJich kodovani,
PO IZovani a zpracoeyani: provade| I pracoviste
UZIS CR.




Registrace vrozenych vad

v-Ceské republice

1960~ neoticialni-registrace vrozenych vad:-(\V\/)
v-UPMDB:v Praze

1964--aficialni-registrace-VA/ zjistényeh
do:28. dnezivota, v.UZIS

1975-rozsireni-spekira sledovanych vad-z 36
na 60,.zjstenychido jednohoe reoku: \eku

1994— hlaseni-vsech-typa VA-U-detl mrive a zve
naroezenych, zjstenych do 15 let eku

1996 - soLcasti povinneho: hlaseni j[sou 1-udaje o
prenatalni diagnostice.




Cyiogenetick & vy Setreniv: CR

—&—pren.dg. —®— post.dg.




[nvazivn i prenat-alni diagnostika, CR
1994 -"2006

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

rok




Invaziviy I prenat alni-diagnostika,
CR 1994 - 2006

na 10 000 zivé narozenych

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

rok




Prenatdlni diagnostikav: CR; 1994 -
26]6)¢

pocet

] | | | J | | ) | ] | | ] | J | | |
1994 1995 1996 1997 1998 1999 2000 -2001 2002 - 2003- 2004 2005 2006
rok




Prenatéalni diagnostika:y- CR, 19974 -
2006

na 10 000 ziv & narozenych

1994 -1995: 1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004 - 2005.-2006
rok




Invazivia- |- prenatalni-diagnostika,
chromosom: aln-aberace-a Down-uy
syndrem

procenta (rok 1990-=100 %)
700

—o— inv._prendg.

6001

500 4— —— chrom. aberace

400

300 -




Prenatalni-diagnostika V-roce
2006

VV/ nervove soustavy
9%

ostatni VV / VV ob éhové soustavy
19% ) 8%

rozStép rtu/patra
2%

VV mo coveé soustavy
10%

braniéni
hernie+rozst ep steny
bFisSni
f=m 4%
\\‘
chromosomaln{ VV svalové a kesterni

aberace soustavy
43% 5%




lnvazivn i-prenat alni-diagnostika,
chromosom: alni-abérace a Down uyv
syndrem




Prenatalni diagnostikachromozenanich aberad v.CR 1994~ 2006

Klinefelter v ' syndrom XYY
Syndrom XXX syndrom 204, Jiné

2% 5% gonosomalni

Turner Qv aberace
syndrom 2%
10%
Inverze Down GV
chromosom U syndrom
3% 36%

Delece
3%

. _ Patau av
Jiné trisomie a \syndrom

Triploidie Marker derivované 304
(polyploidie) - chromosomy | chromosomy
4% 3% 4%

Balancované .\
translokace /\/ Edwards av
12% V syndrom

11%




Prenatalni diagnostikachromozomelnichiaberagiv:CR 1994- 2006

ostatni
29%

Down av syndrom
36%

Jiné gonosomalni
aberace
2%

Syndrom XYY
2%

Edwards av syndrom
Klinefelter av 11%
syndrom
5%

Syndrom XXX Turner Gv syndrom Patau Giv syndrom
2% 10% 3%




Metody: prenatalni diagnostiky: vvCR 1994~ 2006

B CVS

mCC

O AC

Rok

1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006

2

17

79

()

( ’

( ’

,18

B T T e T e s s s

e




Indikace k 1nvazivn ivdiagnostice
Pownoyva syndromt,. CR 1992 - 2006

®VEK SCT. Uz @ jiné

procentoe

1992 1993 1994 1995 1996 1997 1998 1999 2000 200120022003 20042005 2006

rok




Prenatalni diagnostika

Zdravotnici vzdy nili snahu zabranit narozeni
postizenych jedincpreventivhimi prosedky. Tyto
muzeme rozdit dvou skupin:

zabrauje vzniku @&di¢né choroby,
geneticky podmigné anomalie nebo multifaktorian
podmirgné vrozene vady jeSpied oplozenim, t|.fed
vytvorenim patologicke zygoty u teratogenn
podmirénych vad ped jejich vznikem v pibéhu
tehotenstvi.




Prenatalni diagnostika

Mezi hlavni metody primarni prevence patlanovane
rodicovstvi, reprodukce v optimalningku, vyvarovani se

styku s mutageny a teratogepied othotrenim a

v pribéhu gravidity,zdravy z@isob vyzivy s dostatkem
vitamini a stopovych prvik. Nelze opominout ani
prekoncepni i postkoncegni p&i o zeny chronicky
nemocneé (epilepsie, diabetes mellitus, fenylketanuri
poruchy stitné zlazy a jiné metabolicke i endokrinni
poruchy).




Prenatalni diagnostika

- zasahuje az po-vytveni patologicke zygoty nebo plodu
VvV raznych stadiich intrauterinniho vyvoje a zahig

narozeni postizeného & s vrozenou vadou (vrozenymi
vadami) pedtasnym ukotienim takoveto gravidity.

Ke zjis€ni techto patologickych stdwyuzivame metod
prenatalni diagnostiky.




PU v CR, 1993- 2006,
celkovaars viozenymivadami

promile

=B=PlJ) bez VV

——PU s VV

\‘__‘_\

S

1993 19941995 1996 .1997..1998 1999 _2000..2001 200220032004 _2005..2006

rok




Mrtvorozenost v CR; 1993- 2006;
celkovaa:s viezenymi vadami

promile

=i mrtvorezenost-bez VV

k- mrtvorozenost s VV

1993 1994 19951996 1997 1998--1999 2000 2001--2002 2003 20042005 2006

rok




CNU v CR, 1993- 2006,
celkovaars viozenymivadami

promile

—B—-CNU bez VV
—a— CNU s VV

=

1993 1994 19951996 1997 1998-1999 2000 20012002 2003 20042005 2006

rok




Podil viozenych vad na RJiv. CR, 1994- 2006

Typ viozené vady. %

Vrozene-vady fernvove.soustavy(Q00:-Q07)

Vrozené vady-oka, ucha; obli €eje-a-krku (Q10-Q18)

Vrozené-vady ob éhoveé seustavy (Q20-Q28)

Vrozene vady dychaci soustavy (Q30-Q34)

Rozstep rtu a rozst.eép patra (Q35-Q37)

Jiné vrozené vady travici soustavy. (Q38-Q45)

Vrozené. vady pohlavnich organ. .t (Q50-Q56)

Vrozené vady mo €ové soustavy (Q60-Q64)

Vrozené vady svalové.a kosterni-soustavy (Q65-Q79)

Jiné vrozené vady (Q80-Q89)

Abnormality*chromosom — 1 (Q90-Q99)

\VAVAYAYZ=16)
VAA-/registru




Podil vrozenych: vad na mrivorozenosti VCR, 1994- 2006

Typ vrozené vady

Virozené vady nervové soustavy (Q00-Q07)
Vrozené vady oka, ucha,obli ¢€eje a krku (Q10-Q18)
Vrozené-vady ob éhové soustavy (Q20-Q28)
Viozene vady dychael soustavy (Q30-034)
ROZStEp Ttu a rozst ép patra (035-037)
Jiné vrozené vady-traviei-soustavy (Q38-Q45)
Vrozené vady pohtavnich organ 0 (Q50-Q56)
Vrozene vady mo cové soustavy (Q60-Q64)
Vrozené vady svalové a kosternf soustavy (Q65-Q79)
Jiné vrozené vady (Q80-Q89)

Abnormality chroméesom —u (©90-Q99)

1,67 \V\V-naldté

F VAV v-mirt
VYV Ve

[VOrozenosti

Jistru




Podil vrozenych vad naCNU v CR, 1994- 2006

Typvrozené vady %

Vrozené vady nervove soustavy. (Q00-Q07)
\rozené: vady oka;, ucha,.obli: €eje-.a krku (Q10-Q18)
Vrozené vady. ob-éhoeveé soustavy (Q20-Q28)
Vrozene vady dychaci-soustavy (Q30-Q34)
RozStep. ru a rozst ép patra (Q35-037)
Jiné vrozené-vady travici soustavy-(Q38-Q45)
Vrozené vady poehlavnich organ- 0 (Q50-Q56)
Vrozené vady mo- €oveé soustavy (Q60-Q64)
Vrozené vady svalové a kosternf soustavy (Q65-Q79)
Jiné vrozené vady (Q80-Q89)

Abnormality chromosom-.0:(Q90-Q99)

1,41 V- naldté

Vv CNU

Vav-registru




Podil vrozenych vad-naumrtnostech v: CR, 1994- 2006

1994=109971 20022005 | 2006
19;63% 15,15 % 14,63-%

Mitverezenoest: 13;39-% 4-5994 1. 4496

CNU: 3293 9% 13269 % 3233 9%




CNU:V-CR; 20002006, spektrum diagn: 6z

anencefalie, encefalokéla; 2

holoprosencefalie 8- | ] ~“Rydrocefalus; 12
‘ ' —Sfina bifida; 4
spole ény.arterialni
truncus;4

~. defekt si nového/
komorovéhe septa; 7

..syndrom hypoplazie
~ - levého srdce; 19

aighintalaham——
———Kkoarktace aorty; 10

—— hypoplazie:plic:20

————atrézie-GIT; 10

———syndrom Potterové; 10
m.Patau;8————

& Fosteochondrodysplazie/
mzEdwardsy 13— == \ achondroplazie;9

m.Down:-8—— —brani énf kyla: 29
:
mnoho:-¢éetné vrozené

vady / malforma €ni
syndromy; 20




\rozen € vady u narozenychv: CR; 1994 —
26]6)6

* 1ok 2006:- predbézne tdaje

) ) v |} | J ) v ) ) ) )

Fogd 1005 JUHS-IPU7 1005 —TOSe 20U ZUUT —— 2002 ZUS - ZUUA——2005 2006

ok




\/rozen € vady u narozenychv.: CR; 1994 -
26)6)6)

na-10-000 zivénarezenych * ok 2006 - p redbézné tdaje

199418095, 21000 . 1Q094al0Q8 - 1000 200020071 _ 2002 200322004 20032006

rok




\/rozen € vady u narozenychv.: CR; 1994 -
26)6)6)

na-10 000 zivé narozenych *rok 2006 - p fedbézné-tidaje

mdetis VV...mdiagnozy VV

1994 1995 1996 1997- 1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004._2005 2006
rok




\/rozen € vady u narozenychv.: CR; 1994 -
26)6)6)

pocet VW ujednoho dit_éte

i

1994 19951996 1997 1998--1999 2000 2001 2002 20032004 2005 2006
rok




KenRgent ainicanomialie=clVieZEmevady: [SoUteim 1y,
kteryehse-u. ziva -k ozna.cenl: VyvMojovych poruch, kter e jsou
PHIEINY. P F-NAGZERLI.

PEpPUISCRIEratelegie: JEIRterdiSciplin=—amIiteor, KIery
Zkeum a priciny;-mechanismy:a vVzorce-abnornm: —alnihno
\AVOJE.

DISTUPCE. je morfologicky defekt org; - anu nelbo ur Cite casti
téla;jeho Z pricinousje p-reruseni-nebo-zasah-do-pr-ubehu

puvodn e norm-alnikevynvojov. ehorprocesu, RPodlet- eto
definice jseurmoriologicks & zmeny-niasiedujci po: expozIc
teartegenn- um-(faktor um-zevaihio prost-redi zZvySujicT
Rladinu: - terategeneze ) -peva.Zov-any-za-disrupce .
DISrUpce—RemiuZe byt edicha, avsak-dedicaefakion
MBABUFOMIIVEROYAT VZRIREG VANO|= CISIIpRCE .




Zakladn I kencepee teratologie je postavena na skute:  ¢nostl,
ZE-URCIEaANO]oV-asStadia SOUK--aISTUPCIE=GINE[SIL-NEZ
@statni:

Priciny-viezenych vad lze rozd: elit na:

1)-genetick é-faktory, jakojsou chremozom alni-aberace;

2) faktory-zevn Iho:prost redi. Mnoho-b-eznych vrozenych
vad Viznik a spole enymip:usoben imigenetickych a zevn ich

faktor-u:= na:podkiad- e multifakion-alni-dedicnosti:
©dhady|e Se —ze a7-1.0%\rezZENyCh/ad-i==CI0V-e ka:e
PUSEHENCTJISFURHVA™SIM-PUSEHERTM-Takier*UrZeviailie
prestredi- (Persatd=1985-1:990:=femsen: £9949="50-60
VIBZERY At sZalSTay A s CINYSIEPRZA AN Y~V BZERE
vady nmeheu=hyl 1Z6]oVan: e NENOIMNNCA0: Cetne: KInIcky
AEVYZRAMA-E-CI VA ZRamBA=e. 1 Z0)oVan e neyyZiamn e
anemalieszema a4 YA0yeZeNc=UHI0ReS  =1997);




Rozstepoyvevady centralnine - nervoyeho: sysemu

do skupiny rozstepovych vad- centalnino nervoveno: sysemu
radimeanencefalii(A); spinu-bifidu-(SB)-aencelalokelu-(E):

techto vrozenych:-vad-(VA)je-snejvetsi
pravdeéepodoebnost multifaktor: alni,-surcitym-viivem
zevaho prostredi-na strane jedne a urcitou-rol T polygena
dedicnosti-na-strane druhié.

techto vad jeM-\vyrazne odchylky v.zavisiesti na
faktorech etnickych; geografickych, ale 1-semnnich-a
socalnich. Dulezitou roli, die-novejsich nazoru, hraje:pri
vzniku:techto-vad:-nedostatek-kyseliny-listogv-potrave
tehotnychizen a zvauje se . meny ViV -expozice tepla
(sauno\ani; herecka.pri-infekcr).a-dalsich teratogeni.




Roezstepeyevady-centralnino=-nern/oveio:systmu

Anencefalie

jevrozenravada-charakierzevam nalezem; Kay-pro
defekt uzaveru-mozkevych vackii-je defekt
mekkyceh i tvrdych-tk-ani-lebky.

T-ato vada je ledlni; rada takic poestizenych: ploci
Se-samovelg-petrat!, edumre intrauterinn € ¢i=se
rodipreccashe;

Postnadini-predvani-neyvoerozenai s teuio-\VA/ e
jen-kratkodobe




Roezstepeyevady-centralnino=-nern/oveio:systmu

Plrenataini-diaghestika

Prenatalnidiagnostikanekrytyechidefekiu neuralnitrubice:je
zalezena na- dvou: neavislyeh neinyvazivnich.SCreeningoyy/ch
metodach-vysetireni-hladin alfaleteproteinu-v-serurmatky-a
ultrazvukevemavysetireni. U etevirenych:defekiirneuralni
trupice jseu hiadiny. aliafetoprotemnin ZVy/Sene (Podonne jako
urdefekta steny. brisan): Vysetrenisse proyadicv-15.=17. tydnu
gravidity.

U knytych: defekin: byvaji-hladiny: alfaieioproteinu.pormalni:
Samotny biochemickyScreeningje zatiZzen-ureitym-poctem
falesne-pozitiviaich; ale 1Halesne negativaichivy/siedk, proto
|e-nutnetoto vysetren kompinevat sesonogralickym
Vy/Setrenim:plodu:.




Roezstepeyevady-centralnino=-nern/oveio:systmu

Prenatalifictiagnestika

Ultrazvukoyym vysetrenim je moezne diagnestikovat
anencefaliijizkoeleny 105 tydne.

Diagnestika dakich-mene Wraznyeh defekti-neuralni
trukice e nekdy slozte|si.

Krom € prime diagnostiky: defekiu, mirze pro;:tuto vadu
svedcit Irprok-azany-hydrocefalus nebo defermity delnch
koncetin, zpusobere.defektem inervace:-frisiusnych
syaleyych skupin:




Anencefalie VER, 2000—2006
PD N
Kra| 2006, 20022005 ; 200620022005
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Kralovehradecky
Pardubicky
VA/Secing
JINOMBraVsKky.
@lomoucky
Zlinsky
Moravskosiezsky
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lncidence anencefalie: CR 1961 - 2006

¢ narozeni
na- 0000

7ivé narozenych B narozent + prenatalne diagnostikovane pripady
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Prenatalni-diagnostika anencefalie\CR:
2000- 2006




Tyden ehotensivi= anenceralie CR 1996= 2006

pocet

[J diagnostikovano [Jukon €eno

priameér.16,62 prameér 17,25

ri—
e - £ A 1 ek 2 S o e e L 7 e e e by R i At . e e i\ W o 4 e e

tyden-téhotenstvi




Anenceralie:CR=1994— 2004

H0-6dnu ®E7-28dnu 29-365 dnu M preziva

0,00%

16,6 /7%
83,33%




AnencelaliedCBENS; 2003

Registr

Australie

Ceska republika
Anglie a Wales
Finsko

Francie - CE Registr
Francie - Paris
Francie - Strasbourg
Madarsko

ltalie - BRDCam
ltalie - IMER
Holandsko

Norsko

B narozeni
B UUT

na 10 000 ziv é narozenych




Roezstepeyevady-centralnino=-nern/oveio:systmu

SPIRabiiida

jevrozena Vada charakternzovara-defektem=-atere
Ve-sirednl care, ktery/-mize mit za-nasledekprolaps
obsahu [@aterniho kanalu. Defekt-muze byt
lokalizovanyeniralne neno derAalne. Dorzalni
defekty se @le deli na defekty kryt e a.nekryie.

Kyt € defekty: mohoeu - bytasympiomaticke nebo
slokalnim nalezemhypertichozy. ¢
Ayperpigmentace Uneknytyech-dorzalnich-defeki
iozlisujeme SB sneningokalou
meningomyelolelou; myelemeningokéleua

s myeloschizeu-Prognoza-techio VA-e: jak
shlediskasmortality,taki-merbidity-velmi-zavazna:




Spina bifidav-CR, 2000—2006
PD N
Kral 2006. 20002005, ! 2006--200C.2005

10
13
12
5)
0
22
)
11
§)
13
‘4l
15
A
{2

Praina
Stiedacesky.
Jinaeesky
Rlzaisky
Karlovarsky
Ustecky
Eilberecky
Kralovehradecky
Pardubicky
VA/Secing
JINOMBraVsKky.
@lomoucky
Zlinsky
Moravskosiezsky

=

=
Ol|b | O OClOWw|R K| Ol W 0o OO0

WINNWIWRDWIN RO W W BiWw
WO O RPRPRWR oW N OOl (K




[ncidence spinabifida; - CR 1961 - 2006

¢ narozeni
na 10 000

Zivé narozenych B narozeni + prenatalné diagnostikované pripady
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Prenatalni-diagnostika spina:bifida VER:
2000- 2006




Tyden tehotensivi=spinabifida; CR 1996- 2006

pocet

60
55 [ diagnostikovano [ ukon €eno

Sl
45

prumeéerl19.12 prameér 19,45

40

3o
K10)

29
20 -

1S

11 12-38eeld=15-16_1 /~&8ullO-20 2] 22+s88u24-25 26 2-/=28+20-30-3] 32=88434
tyden téhotenstvi




Spina:hifida; CR;-1994— 2004

HO0-6dnu BE7-28dnu 0O29-365dnu @preziva

82,08%




sSpinafifida, ICBEPMS, 2005

Registr

Australie

Ceska republika
Anglie a Wales
Finsko

Francie - CE Registr
Francie - Paris
Francie - Strasbourg
Madarsko

ltalie - BRDCam
ltalie - IMER
Holandsko

Norsko

|
B narozeni

W UUT

na 10 000 ziv é narozenych




\/rozeny-nydrocefalls

Jevrozenavada-charaktierizovara-nahromadenim
ZVETSEREo- MNoezstvi- cerebrospiralniho meku

V- komorovem:sysemu mozKku (hydrecefalusinternus)
REeno. meziimozkem; auia mater (hydreceialus

externus). V. dusledkti toho se sekunar e zvetstje
velikost-hlavicky pledu a dochazi k poskozen dalsihe
VyVoje-mezku. Existujermnoeho [Fein-vzniku-teie\/A/L
\/rozeny-hydrocefalus-se-nize-vy/skytovat samostate
nebo vkembinaci-s{imnymi VAL




\/rezeny-avadrocefalls

Pomeérne casty-je-sowasny-vwskyt vrozenych srdenich-vad,
atrreziisv-oblasti-Glis-chromoezenalnich:abnermalit-neho
anoftalmie,

\rozeny hydrocefalus £z vznika sekundarm:e U nekierych
Viozenychvad: centalnihe nervovene: sysemu: Z rozstepoevyeh
vad-ENS byraruretevi‘ene spinabifida neboeencelalokely, pri

nekterych dalsich:VA-mozku (Armeld=-Chiarihoer malfermace,
ageneseorpons: callesl, agenezanozaku, Dandy-\Walker
syndrom).nebo:je podninen:-geneticky-autozonalne recesivia
(atrezieferamen Luschkaea VMagenal):neno:na Xechremoezom
Vazana dedicnost (stervza Sylviova agueaduktt):




\/rezeny-avadrocefalls

Vyskyituje se i jakessowast syndromu (Klippel-Feil, \Walker-
Wamurg, VACTERI:, - Hydrolethalus Synarome);

\/rozeny hydrecefalusje spojean:i-sivyskyiemintrauterinn-¢e
prolehlych infekel - toxoplazmoeza. rubeola; infekee
cytomegalevireny, expanziviach-procedi ¢l jntrautedlnnane
K/-acen.

DalsSimi pricinami mohou byt hypersekrece moezkonsaihe
moku (papilen cherieidalnich plexi)sneho nacpak
hyporesorhce—chybeniiarachnoidalnich klik i, obliterace
sagitainihoe sinu.
V/Skyt:Vrozeneho-hydrocefalt-vipopulacije-udavanpriblizne
0,3=2,07-1-000zve narezenych:




Incidence hydrocefalu; CR 1961 - 2006
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Koengenitaini-hydreceralus;CR-1:994=2004

HO0-6dnu BE7-28dna 0O29-365dnu @Epreziva

11,34%

G—

2,02% :
14,17% =l




KongenitainiRydreceralus;-ICBBNS; 2003
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Francie - Paris
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Madarsko B narozeni
ltalie - BRDCam
- B UUT
talie - MER
Holandsko

Norsko

na 10 000 ziv é narozenych




[Roezsiepeyeyvady-brisni=sieny.

doiskupiny.rozstepevych.vad sl steny radime
omfalokélu a gastroschizu. V etiologii téchto
poruch se Fejmée take uplatnuji Ischemicke zmeny.

Literarn € udavanacetnost je zhruba 1 : 6 - 20 000
Zivé narozenych. Rozdilna prognoza obou vad je

dana predevsim odlisSnym procentem fadruzenych
anomalii. Spatna progn6za omfalokély je dana tim,
ze 10 az 50 % je provazeno sra@i vadou, téner
40 % je provazeno VV urogenitalniho traktu. Dale
secasto vyskytuji i VV gastrointestinalniho traktu
nebo defekty neuralni trubice.




Roezstepeyevady-hrisai=steny

Plrenataini-diaghestika

Z neinvaziviaichimetod se vizivia BIochemicky
Screening- vy/setrenl o-feteproteinu: ze-<ra maitky,;
ovsem hiavarneinvazivarmetedou; ktera vede
k=diagnostice; je:ultrazvukerevysetreni:plodu:-Toto
vy/setirenl- Umoezntje rezliseni-mezi:olEma typy. vad.
U-gastroschizyje vzdy-patmy normalni tpon
pupecnikurasou: pritemny-velnestrevaikiicky volne
plevouel v:amnialnl tekutine. Delekt je negaste]i
Vpravo od-upenu pupecniky: Z mvazivaich metod se
VY UZiva-amnioceniezy k viylouceni ci-potvizeni
ChATroNezZonAnRich akerad:




ROZSlepoVe Vady-prisal-steny,
Omialekea

| ventralnidefekt predni brisal Steny, pri Kterem
dochazi k-herniacl ntraabdeminanich ergani de-haze
pupecniku;-Pro Vzaik-omfalokely-je dulezity jednak
naruseny. vyvo|-lrisni stény,-jednak porusenaroiace
prvRiIhe ehdeld, kdy:se fyzielogicla kyla spoentanne

nereponuje a klicka strednile streva Aistava zadiZzena
\/- pUpEecnim: stvelu.az do perodu. Herniovane organy.
[Sou-kryty-amnioperitenealni-membranou.-Behem
VAVoje-VizRlkavada:chybnym:-Spojenm:ctyr:
ektomezodermovyciplotenek. Pokud arevazuje-defekt
kaudalnT ¢ kranralni ploteaky, muzebytomialokéa
pProv.azenaextrofil mocoveho mechyie, defektem sterna
ci-srdecni-ektopir:




Roezstepeyevady-hrisai=steny

Gasiroschza

je-paraumnpiiiicaini-aefeki-prisai=steny-shermiaci(na
rozadil-0d-0mfalokéy)---nekytych-intraabdominalnich
organii do amnialni dutiny.

Pricinou - vzalkutetovady: e isciamie pritnyveluc

tumbilik-alni vény ¢l omfalomezenterickearterie:
Priblizne v: 25 %.]e sotasne pritemna.dalsiporlicha
gastroeintestinalnihortrakiu=—=malretace, atreziec
stenoza. V-15:%:-byAa sotcasti-Beckwiteuy-
Wiedemanmy: syndrom-(erganonegaliemakrogiosie
ahypoeglykemie):




Omfalokdla v:CR; 2000—2006
PD N
Kra| 2006, 20022005 ; 200620022005
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[ncidence omralok ély: CR 1961 - 2006
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Prenatalni-diagnostika omfalokdy v-CR:
2000- 2006




Tydentehotensivieomialokéas CR 1986=2002

pocet

diagnostikovano ukon €eno
25

pramer 1710 promeér17,46
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Pefekiyhrisaitsteny, omfalokda-CR,-1994=2004

HBO0-6dnu BE7-28dna 0O29-365dnu @ preziva

38,78%




Gastroschza ViCR, 2000—=2006
PD N
Kra| 2006, 20022005 ; 200620022005
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[ncidence gastresch izy, CR 1961 - 2006
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Prenatalni-diagnostika gastroschzy-V-CR:
2000- 2006




Tyden tehotenstvi---gastroschizaCR-1996 2006

[1 diagnostikovano [1ukon €eno

prumer-17,43 h pramér 18,18
F Illlllnlllh “““ﬂJ =
11 12 13 14 15 16 17 18 19 20 S a? 23 24

tyden-téhotenstvi




Pefekiyrisaistény, gastroschza - CR>-1994= 2004

HBO0-6dnti BE7-28dnu 0O29-365dna @ preziva

76;60%
12,77%




\reozeneNady-ledvin

doiskupiny:viezenych.vadleavin:paki:

Agenezeedvin - hypoplazieledvin, cysiicka
gySplazieleavinlIoyeE nazyVaie Souiie[ako
slel/SatelelelVeldeigleiceer
Pricadysplaziiiedviny-nejsou-@ritomny na ohou
stranach; Uretery-arenalni-arierne chyleji; mocovy/
mechyr. e hypoplasticky-nepo nen-vyvinut.-Podle
iedekmeniije-adysplazieledvinratiezonalne
dominantnl Se sliZeENou: Penetraca ruzneu
expresivitou. Penetrace se odhaduje na 590 %.
Charaktenstickym:znakem-adysplazievefetalnimm
ehdehije-eligohydramnion.




\rezenevady-ledvin

Dale se-mize vyskytnout uautozomalne dominantne
dédi¢neho syndromuakro-renal-mandibularmino.
Agenezdedvin:vsak moehou byt Spojeny- It sesyndromem
MURCS (aplazie Mullereva Vyveadu, aplazie
stejnostranneledviny-adysplazii.cervikalnich;somiii).
Pricehoustrannem: postizeni-se sekvence MURES
kombinuje soligohydramniovou Sekvend.
Agenezdedvin muze byt nekdy.soucasti
chromozomalnich syndremir- trizomie-22, 24, 13; 18,
monozomiex:

Z nemendelovskych syndronisevy/skytagenezdedvin
tudava u-VATER syndromu;, -sporadicky se vyskytuje u
diabetu mellitt_matky. Neboe Jako Sowast syndromu
KaudalnTregrese




\rozenevady-ledvin

Casto-byvaj-sewasne pritomny dalsiVAz napy:
\V-SekvenciPotterove:-Do-ehrazu-Eo-jednotky-krome
oboustranne-agenezaedvin moehoeu-paiit rezstepove
vady-CNS, hypoplazie plic, dasi vady:-trogenitalniho
trakiu.as atirezie gastreiniestinalnihe traktu(atrezie
jlicnu, anorektalni-maliormace). Pedicnost teio
jednotky miize byt pelygenn, autozemalne deminantal
rautozenralné recesivi.
Renalni-adysplaziese’sak-Vyskyitje 1=t nekternych
autozon@lne recesivich _syndremii, napr. syndronu
Meckeleve-Grubereva, Frasereva, COES (Cerebre-
okulo=facio-skeleralni:syndron), pri-syndronmu
Saldino-NeenRanNoNE.




\/rezenevady-ledvin

Prenatalpitdiagnostika

Prenatalni diagnostika agenezdedvin je zalazena
hlavné na pnemyvazivni-Sereeningo metode -
tltrazviekovem Vy/Setren.

Agenezaeavinmuze pyit-diagnostikeyara{izZo0:12.

tydne-gravidity.

Naragenezileavin: muze upoezermit i diagnostikevany
oligonydramnion a abSENCE Bpln€ MOEOVEND IMEChYIE,
\/onekteryenrpripadech=-niavae u enoustannyech
agener tvericich SEKVENCIPOIIErOVE - [SOUIZVYSEnE
hodnoty.alfaletoproteinu Vv seru-matky., nen:te: vsak
pravidiens.




Ageneze/hypopazie ledvin VCR, 20002006
=B N
Kral 2006. 20002005, ! 2006--200C.2005
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lncidence:-ageneze; hypopl- dzieledvin,- CR 1961
-2006
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Prenatalini-aiagnestikaagnezanypoplazieledvin
V:CR:2000- 2006




Agenezeliypoplazieledvin - CR:-1994-2004

BO0-6dnd BE7-28dnu [DO29-365dnu @ preziva

17.35% 5,085
, 0




Agenezdnypoplazieledvin, ICBBMS, 1998
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Cystickéledviny-V-CR, 2000=2006
PD N
Kral 2006. 20002005, ! 2006--200C.2005
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Incidence cystickychiledvin, — CR 1961 -
7246)6)6)
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Prenatalnitdiagnostika cystickych:-ledvinvER?
26)6)6=26)6)6)




Cystickeledviny;-CR--1:994=2004

HO0-6dnu BE7-28dnt 0O29-365dnu @ preziva

88,80%




Cystickeledviny, ICBBDMS, 1998
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[DewnuV:-syndrom

Doewnuv:syndrom (DS).1-v.soucasihe dobe
predstavuje jednu ze avaznych vrozenych vad. Je
{0 nejcaste|si a nejzramejsrchromozonalni
aberace. Ztohote:duvedu:-patir Downav:-syndrom
mezi-prvarvrozene vady, kterese-Ekarska veda

sneavila diagnostikevat postnagalne | prenatalne.
\/ soutasnosti jsouvCeskérepublice (CR) iz
temer 2/3 pripadil diagnoestikovany-prenatalne a
takto-postizena tehotensivi mohou: byt predeasne
tukoncena. -Celko\a cethoest Vpepulaci se podle
iterarnich Odaju udaval : /50 & 1 . 1 000.




DOWNRIY-SyREIrom

GERBLYP

S dalsim-vyvoejen-cytogenetickychrmetod bylo:zgteno, ze
AevVe\sechrpadechtse Lbowneyasyndremujedna-o
VolRoutrisemii= 21, chromoezomus-kdyz [edate-forma
zdaleka-negaste)si(92,5 %::
Dlessowcasnychiteramich:tdaju-jde-asi-ve 4,8-% 0

[ransiokacli-a V-2, 7 Y% 0mozalki:-Dite-s transiokaci -
nejcaste)i t(14,21)= ma sice 46 cAromoezoni, ale-Jeno
Karyotyp: je taketrisomicky. a fenotyp;|e Identicky.s
Dewnovym syndromem podninenym volneutrisemii.U
pacienti s mozaikou jde-neKaste|i-ersoubezny-vyskyit
punRecnych-inii-se 46-a 47 chremozomy:a-\fenotypu-oyva
meneVyrazne pestizen-(Veetne mentalnino), cazneplat




Bewniy. SyAdrem

Syndrom-VyVejovychrvad: se-slanomysinaEsivelmi charakiernstickyng
klinicky/m Vizhledem:

Hlavni-priznaky:

“Plochy-ohlicel” smengelordnim-pestaveim-6¢Aich Sterain;
epikantus; hluboke:-ulozeny koren-nosy maly-nes-adysplasticke usni
boltce, prikr atk emozkove casti-lebky se st se svaujicim
zahlavim,-makroglosie(castolingua:scrotalis);.dysodoncie

Ki-atka Sije scutis laxa. Relativine maly-vzrust, kratkeruce a prsty,
casio: sradialne zahnuymomalickem. actyrprstoya.(epich) nha.na
diani,.” sandalova” mezera-mezl prvamiiprsty_nohou:
Svaloyvarhypoioniea vseohecre vetsipohyblivost klotbu=pri
ochablosti vadl, atlanteaxialni instabilitar (V- 5-20:%);.

Slabemysinest ve smysiuimbecility neboe debility20-%;vsech
pacienti:se: pohybuje vdoelniipelovine noermy: U.5-80,%:;vsech
pacientisDownoeyvymisyndromeni Se Vy¥ji.0d 6. nEsicezyvota
mikrocefalie, caskeji-u-divek:




Bewniy. SyAdrem

Doplnujici nalezy.

Vitlum=cordisustemer:poloviny-aipad(40-%), wisnou:-defekty-sepid
SiAl-kemor; A-V-Kamal,

Nepatra-exoftalmie-Strabismus;-nystagmus;- reddilé (Brushfieldovy)
“POrcenneve Skvimy=v: jasre lris-malych kejent, pripadre: katarakial
Ve 2590 amyopie:stsinezS: diopin:

AsiiU2, 5% pipadi duederini-atiezie nebe: steoza.
Castodescensutestisincompletus

Nadpiimemaifrekvence-poruchy funkesiine zlazy:

/78 Y6:-byVai poruchy-siuchu




Dewnuy:syRdrom

Prenatalpiidiagnostika

\/-prenatalni-diagnoesticeDewnovasyndromu=-ma
nezastupitelie miste:cyiegenetick vyseiren jako
prakticky-jedin-amoezaost prime detekcetrisomie 21
CAremMozomu:

Z-nemyazivnichrmetod  se vprverade Wuziva
screeningl-tmmestritr vyu Ziva detekcemarkeru (PAREP:
A — matea:sky erovy.-plazmaticky. protein, vombeta
podjednotkahCG)rar UZ markeri — NI, NB; V.
a-dale biechemickyscreeningll: thmestry —vy/setreni
a-fetopreteinu(trDewnovasyndromu Siazene
hodnoty), choerieveho gonadotropiny nekonjugovaeio
estroluaproteinu:SPize-era-matky:




Dewnuy:syRdrom

Prenatalpiidiagnostika

Dalsineinvazival metodou; Kiera napomaha k-odhalen
Dewnovasyndromu;, jeulirazvukoese vysetreni-plodu. Na
rzikor Dewnevasyndremu-nas-mize upoezernit
Auchalni"ecem;, srdeznitvada, dilataceduienersysamu

edvin, krasifemur, kratsi Anumerus atrezieduodena
Aypoplazie-siedniialangy.5=prsiu-ruky,-sancalove
Dostavern palce-na noze a-cysiplexuschorodeus




Dewnuy:syRdrom

Prenatalpiidiagnostika

Zanvaziviich-metod-je kziskani-bunek-pledusrnejcaste|sirodber
plodove vody pomoed- amniocentzy-kelem 1:6:- tydne gravidity:
V=soucasme-dobe se: jiz-na nekternyeh pracovistich provadi-i-tzv.
rana-amniocentzave 12.--14--tydnu-tehoetenstv. Dalsiimoznost
JE=0012IECIOHONVY ChKI KI=PrIEDIOPSIEC A CENS) S Ker=se-mZe
provadet od-11. tydne gravidity. V-pezdésich-tyydnech gravidity.
Ize Kk zjisteni- karyotypu. plodu vyuzit | krve_plodu: ziskane pri
punRkel —pupanikl (kordocentza)- nebo. tkane  ziskane  pr
placentecersze(izy. pezdnCy.s).

Nove se Wiviva i piima . detekcetrisemie 21. chromozemu
pomoad techniky - EISH-(Tluorescearin-situhynridizace) nenoe
QEPCR (kvantitativiai fluorescexni polymerazoyvaretezoyva
ieakce), cale: se zkosiimetoda FISH naftetalnich bunkach
VWSkytujicich se vkrevnim: obehu-tehotné




Downtiv-syndrom-v:CR; 2000— 2006
PD N
Kral 2006. 20002005, ! 2006 200C2005

Prana o D 35
Stredaesky. 25 78 42
Jinazesky 4t 39 38
Rlzaisky 8 57 15
Karlovarsky 3 23 16
Ustecky 1T4=——=50 20
Siberecky 4 36 6
Kralovearadecky =10 47 11
Pardubicky. 9 2 11
VA/Secinga 4 22 26
JINOMBraVsKky. 14 59 30
@lemoeucky: 8 32 19
ZI1nsky 6 33 2
Moravskosiezsky==20 e 56
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lncidence-Downoyva syndromu, - GR 1961 -
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Prenatalnicdiagnostika Bownova: syndromu WCR:
26)6)6=26)6)6)




Tyden-iehotensive=-Downny:syndiem, CR=1996- 2006

[ diagnostikovano [0 ukon éeno

prameér 19,79 prameér 20,51

I T j j gy  ad—
P 8 b L e el T P T o e B 2B TR e ) e o KM 1 R S i e I AT R0 | i ! it W S

tyden t€hotenstvi




I/ EeREERoIERSVERRERaldiT=EIagCSIKYADEWIABYASYAGORIL;
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Oblast ;5 Atlanta

Netherlands
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Italy-North East
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Finland

England and Wales

Cesko
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Downtv:syndron; CR:-1994= 2004

HO0-6dnu BE7-28dnu 0O29-365dnu @ preziva

92,00%
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