
ZZááklady lklady l éékakařřsksk éé genetikygenetiky



ÚÚloha genetiky v medicloha genetiky v medic íínněě::
Genetika jako specializovaný obor:Genetika jako specializovaný obor:

KlinickKlinick áá genetika dosgenetika dos ááhla postavenhla postaven íí jako medicjako medic íínsknsk áá
specializace zabývajspecializace zabývaj ííccíí se diagnostikou, lse diagnostikou, l ééččeneníím a m a 
komplexnkomplexn íí ppééččíí o pacienty s do pacienty s d ěědidiččnými chorobami. nými chorobami. 
KlinickKlinick áá genetika je zamgenetika je zam ěřěřena na porozumena na porozum ěěnníí ururččujuj ííccíí role role 
genu v zgenu v z áákladnkladn íím m žživotnivotn íím procesu.m procesu.

MezinMezin áárodnrodn íí úúsilsil íí smsměřěřujuj ííccíí k poznk pozn áánníí lidsklidsk éého ho genomugenomu
(Projekt lidsk(Projekt lidsk éého ho genomugenomu ) v sou) v sou ččasnasn éé dobdob ěě významnvýznamn ěě
zasahuje do celzasahuje do cel éé oblasti lidskoblasti lidsk éé a klinicka klinick éé genetiky.genetiky.

UmoUmo žňžňuje zuje z áákladnkladn íí pohled na mnohpohled na mnoh áá onemocnonemocn ěěnníí, , 
stimuluje vývoj nových diagnostických mostimuluje vývoj nových diagnostických mo žžnostnost íí, , 
preventivnpreventivn íích opatch opat řřeneníí a terapeutických metod.a terapeutických metod.



ÚÚloha genetiky v medicloha genetiky v medic íínněě::
Význam genetiky pro praxi vVýznam genetiky pro praxi v ššech lech l éékakařřských oborských obor ůů::

KlinickKlinick áá genetika obsahuje dgenetika obsahuje d ůůleležžitit éé obecnobecn éé a spolea spole ččnnéé
principy, kterprincipy, kter éé osvosv ěětlujtluj íí a sjednocuja sjednocuj íí vevešškerou lkerou l éékakařřskou skou 
praxi.praxi.

Aby vAby v ššak byl rozrak byl rozr ůůstajstaj ííccíí se pokrok genetických se pokrok genetických 
vvěědomostdomost íí prospprosp ěěššný pro pacienty a jejich rodiny, je ný pro pacienty a jejich rodiny, je 
zapotzapot řřebebíí aby vaby v ššichni lichni l éékakařři rozumi rozum ěěli principli princip ůům lm l éékakařřsksk éé
genetiky.genetiky.

HlavnHlavn íím aspektem klinickm aspektem klinick éé genetiky je zamgenetiky je zam ěřěřeneníí nejen na nejen na 
individuindividu áálnln íího pacienta, ale na celou jeho rodinu.ho pacienta, ale na celou jeho rodinu.

ZevrubnZevrubn áá rodinnrodinn áá anamnanamn ééza je prvnza je prvn íí ddůůleležžitý krok pitý krok p řři i 
analýze jakanalýze jak ééhokoliv onemocnhokoliv onemocn ěěnníí, nez, nezáávisle na tom, zdavisle na tom, zda --li li 
se jednse jedn áá o geneticky podmo geneticky podm íínněěnnéé onemocnonemocn ěěnníí, , čči nikoliv.i nikoliv.



ÚÚloha genetiky v medicloha genetiky v medic íínněě::
DisciplDiscipl ííny genetiky:ny genetiky:

Genetika je rozsGenetika je rozs ááhlý obor zabývajhlý obor zabývaj ííccíí se variabilitou a se variabilitou a 
dděědidiččnostnost íí vvššech ech žživých organismivých organism ůů..

LidskLidsk áá genetika se zabývgenetika se zabýv áá variabilitou a dvariabilitou a d ěědidiččnostnost íí u lidu lid íí..

KlinickKlinick áá genetika je soustgenetika je soust řřededěěna na variabilitu a dna na variabilitu a d ěědidiččnost nost 
afekcafekc íí významných pro praktickou medicvýznamných pro praktickou medic íínu a výzkum.nu a výzkum.

HlavnHlavn íí specializaspecializa ččnníí oblasti lidskoblasti lidsk éé genetiky:genetiky:

CytogenetikaCytogenetika , molekul, molekul áárnrn íí genetika, genetika, genomikagenomika , popula, popula ččnníí
genetika, vývojovgenetika, vývojov áá genetika a klinickgenetika a klinick áá genetika.genetika.



ÚÚloha genetiky v medicloha genetiky v medic íínněě::
HlavnHlavn íí specializaspecializa ččnníí oblasti lidskoblasti lidsk éé genetiky:genetiky:

�� CytogenetikaCytogenetika –– studium chromozomstudium chromozom ůů,,

�� MolekulMolekul áárnrn íí genetika genetika –– studium funkce a struktury studium funkce a struktury 
jednotlivých chromozomjednotlivých chromozom ůů

�� GenomikaGenomika –– studium studium genomugenomu , jeho organizace a funkce, jeho organizace a funkce

�� PopulaPopula ččnníí genetika genetika –– studium promstudium prom ěěnlivosti lidských nlivosti lidských 
populacpopulac íí a faktora faktor ůů ovlivovliv ňňujuj ííccíích frekvenci ch frekvenci alelalel

�� VývojovVývojov áá genetika genetika –– studium genetickstudium genetick éého ho řříízenzeníí vývojevývoje

�� KlinickKlinick áá genetika genetika –– aplikace genetiky v diagnostice a aplikace genetiky v diagnostice a 
llééččebnebněě preventivnpreventivn íí ppééččii



Klasifikace geneticky podmKlasifikace geneticky podm íínněěných chorobných chorob
HlavnHlavn íí význam genetiky v klinickvýznam genetiky v klinick éé praxi je osvpraxi je osv ěětlovtlov áánníí

genetickgenetick éé variability a mutacvariability a mutac íí v etiologii rozsv etiologii rozs ááhlhl éého ho 
popoččtu onemocntu onemocn ěěnníí..

Prakticky kaPrakticky ka žžddéé onemocnonemocn ěěnníí je výsledkem je výsledkem 
kombinovankombinovan éého pho p ůůsobensoben íí gengenůů a prosta prost řřededíí, význam , význam 
genetickgenetick éé komponenty mkomponenty m ůžůže být ve být v ěěttšíší čči meni men šíší ..

RozliRozli ššujeme tujeme t řři hlavni hlavn íí typy onemocntypy onemocn ěěnníí, kter, kter áá jsou zcela jsou zcela 
nebo nebo ččáástesteččnněě podmpodm íínněěna genetickými faktory:na genetickými faktory:

1.1. MonogennMonogenn íí onemocnonemocn ěěnníí

2.2. ChromozomChromozom áálnln íí poruchyporuchy

3.3. MultifaktoriMultifaktori áálnln íí onemocnonemocn ěěnníí







Typy Typy monogennmonogenn íí dděědidiččnostinosti
•• GenetickGenetick éé choroby schoroby s klasickou mendelovskou klasickou mendelovskou 

dděědidiččnostnost íí
•• Podoba rodokmenPodoba rodokmen ůů ss monogennmonogenn íímimi chorobami je chorobami je 

ururččena zejmena zejm ééna dvna dv ěěma faktory:ma faktory:
•• chromozomchromozom áálnln íí polohou genovpolohou genov éého ho lokusulokusu , kter, kter áá

mmůžůže být e být autozomautozom áálnln íí (=le(=ležžííccíí na nna něěkterkter éém m 
zz autozomautozom ůů) ) nebo Xnebo X --vváázanzanáá (le(ležžííccíí na chromozomu na chromozomu 
X)X)

•• 2. Skute2. Skute ččnost, zdanost, zda --li je li je fenotyfenoty dominantndominantn íí (projev(projev íí se se 
tehdy, pokud jen jeden chromozom ztehdy, pokud jen jeden chromozom z ppááru nese ru nese 
mutantnmutantn íí alelualelu , a, aččkoliv na druhkoliv na druh éém chromozomu je m chromozomu je 
alelaalela normnorm áálnln íí); nebo ); nebo recesivnrecesivn íí (projev(projev íí se pouze se pouze 
tehdy, kdytehdy, kdy žž oba chromozomy zoba chromozomy z ppááru nesou ru nesou mutantnmutantn íí
alelualelu ).).



Jsou tedy 4 zJsou tedy 4 z áákladnkladn íí typy dtypy d ěědidiččnosti:nosti:

�� AutozomAutozom áálnlněě dominantndominantn íí
�� AutozomAutozom áálnlněě recesivnrecesivn íí
�� X dominantnX dominantn íí
�� X recesivnX recesivn íí



ChromozomChromozom áálnln íí aberaceaberace
•• ChromozomovouChromozomovou sadu, ktersadu, kter áá obsahuje jiný poobsahuje jiný po ččet et 

chromozomchromozom ůů nenežž 46, ozna46, označčujeme ujeme heteroploidnheteroploidn íí..
•• PPřřesný nesný n áásobek haploidnsobek haploidn íího poho po ččtu (n) tu (n) 

chromozomchromozom ůů nazývnazýv ááme me euploidneuploidn íí, odchylný , odchylný 
popoččet chromozomet chromozom ůů je je aneuploidnaneuploidn íí (nap(nap řř. . 
47,XX+21 47,XX+21 nebpnebp 47,XY+21)47,XY+21)

•• DiploidnDiploidn íí popoččet (2n) et (2n) –– normnorm áálnln íí nnáález pro lez pro 
normnorm áálnln íí somaticksomatick éé bubuňňkyky

•• JinJin éé (n(náásobky)sobky) –– triploidietriploidie , , tetraploidietetraploidie ((napnap řř
92,XXXX nebo 92,XXYY)92,XXXX nebo 92,XXYY)



ChromozomChromozom áálnln íí aberaceaberace
•• Abnormality chromozomAbnormality chromozom ůů mohou být bumohou být bu ďď

numericknumerick éé nebo nebo strukturstruktur áálnln íí a mohou zasahovat  a mohou zasahovat  
jeden nebo vjeden nebo v ííce ce autozomautozom ůů, pop, pop řříípadpaděě gonozomgonozom ůů, , 
nebo nebo autozomyautozomy i i gonozomygonozomy sousou ččasnasněě..

•• NejNejččastastěějjšíším klinicky významným typem m klinicky významným typem 
chromozomchromozom áálnln íí abnormality je abnormality je aneuploidieaneuploidie , kdy je , kdy je 
abnormabnorm áálnln íí popoččet chromozomet chromozom ůů zpzpůůsoben soben 
absencabsenc íí chromozomu nebo pchromozomu nebo p řříítomnosttomnost íí
nadbytenadbyte ččnnéého chromozomu. Tento stav je tho chromozomu. Tento stav je t éémměřěř
vvžždy spojen sdy spojen s poruchou fyzickporuchou fyzick éého nebo ho nebo 
mentment áálnln íího vývoje.ho vývoje.

•• ReciprokReciprok éé translokacetranslokace (=vým(=vým ěěna segmentna segment ůů mezi mezi 
homologickými chromozomy) jsou takhomologickými chromozomy) jsou tak éé pompom ěěrnrněě
ččastast éé, ale v, ale věěttššinou nemajinou nemaj íí fenotypovfenotypov éé postiposti žženeníí..



I. Genetické poradenství
•• PochopenPochopen íí normnorm áálnln íích vývojových mechanizmch vývojových mechanizm ůů

a jejich geneticka jejich genetick éé kontroly je nezbytnkontroly je nezbytn éé pro pro 
porozumporozum ěěnníí vzniku vrozených vývojových vad a vzniku vrozených vývojových vad a 
geneticky podmgeneticky podm íínněěných onemocnných onemocn ěěnníí. . 

•• Pro Pro úúspspěěššnnéé zavedenzaveden íí preventivnpreventivn íích a ch a 
terapeutických postupterapeutických postup ůů je potom nezbytnje potom nezbytn éé co co 
nejlepnejlep šíší porozumporozum ěěnníí patogenezi onemocnpatogenezi onemocn ěěnníí na na 
molekulmolekul áárnrněě--genetickgenetick éé úúrovni.rovni.



•• StejnStejn ěě jako ve vjako ve v ššech ostatnech ostatn íích oblastech ch oblastech 
medicmedic ííny, i vny, i v genetice je zgenetice je z áásadnsadn íí stanovit stanovit 
sprspr áávnou diagnvnou diagn óózu a poskytnout tu zu a poskytnout tu 
nejvhodnnejvhodn ěějjšíší ppééčči, kteri, kter áá musmus íí zahrnovat zahrnovat 
informovinformov áánníí postiposti žženenéého jedince a ostatnho jedince a ostatn íích ch 
ččlenlenůů rodiny takovým zprodiny takovým zp ůůsobem, aby co mosobem, aby co mo žžnnáá
nejlnejl éépe porozumpe porozum ěěli povaze a dli povaze a d ůůsledksledk ůům m 
onemocnonemocn ěěnníí. . 

•• JeJe--li vli v ššak choroba dak choroba d ěědidiččnnáá, p, přřistupuje dalistupuje dal šíší
rozmrozm ěěr r –– potpot řřeba informovat ostatneba informovat ostatn íí ččleny leny 
rodiny o jejrodiny o jej íím riziku a o mom riziku a o mo žžnostech, jak toto nostech, jak toto 
riziko mohou modifikovat. riziko mohou modifikovat. 



1) 1) ČČastast éé indikace ke genetickindikace ke genetick éé konzultaci:konzultaci:

•• Genetickou konzultaci nejGenetickou konzultaci nej ččastastěěji vyhledji vyhled áávajvaj íí
rodirodi čče de dííttěěte ste s potencionpotencion áálnln íím nebo se znm nebo se zn áámým mým 
genetickým postigenetickým posti žženeníím, ale konzultujm, ale konzultuj ííccíím mm můžůže e 
být i dospbýt i dosp ěělý slý s ururččitou abnormalitou nebo itou abnormalitou nebo 
ss abnormalitou vabnormalitou v rodinnrodinn éé anamnanamn ééze.ze.

•• GenetickGenetick éé poradenstvporadenstv íí je vje v ššak takak tak éé nedned íílnou lnou 
sousou ččáástst íí celospolecelospole ččenských enských screeningovýchscreeningových
programprogram ůů, prenat, prenat áálnln íích vych vy ššetetřřeneníí a a 
diagnostických genetických vydiagnostických genetických vy ššetetřřeneníí. . 



1) 1) ČČastast éé indikace ke genetickindikace ke genetick éé konzultaci:konzultaci:

Indikacemi pro doporuIndikacemi pro doporu ččeneníí ke genetickke genetick éé
konzultaci mohou tedy být: konzultaci mohou tedy být: 

•• ppřředchozedchoz íí ddííttěě ss vrozenou vadou, s mentvrozenou vadou, s ment áálnln íí
retardacretardac íí nebo snebo s jiným typem djiným typem d ěědidiččnnéého ho 
onemocnonemocn ěěnníí; ; 

•• pacient se zvýpacient se zvý ššenou zenou z ááttěžěžíí dděědidiččnnéého ho 
onemocnonemocn ěěnníí vv rodinnrodinn éé anamnanamn ééze; ze; 

•• prenatprenat áálnln íí diagnostika u tdiagnostika u t ěěhotnhotn éé žženy zeny z rrůůzných zných 
indikacindikac íí; ; 

•• opakovanopakovan éé potrpotr áácencen íí, , 
•• infertilitainfertilita čči sterilita; i sterilita; 
•• chronickchronick éé onemocnonemocn ěěnníí žženy pleny pl áánujnuj ííccíí graviditu. graviditu. 



2) Pr2) Průůbběěh genetickh genetick éé konzultace:konzultace:

ZavedenZaveden éé standardnstandardn íí metody lmetody l éékakařřsksk éé ppééčče e 
vyvy žžadujaduj íí, aby ti, kdo poskytuj, aby ti, kdo poskytuj íí genetickou genetickou 
konzultaci:konzultaci:

•• znali anamnznali anamn éézu, kterzu, kter áá zahrnuje rodinnzahrnuje rodinn éé a a 
klinickklinick éé informace, informace, 

•• poradili pacientporadili pacient ůům, jakm, jak éé je jejich genetickje jejich genetick éé
riziko a riziko ostatnriziko a riziko ostatn íích ch ččlenlenůů rodiny, rodiny, 

•• nabnab íídli genetickdli genetick éé diagnostickdiagnostick éé vyvy ššetetřřeneníí nebo nebo 
prenatprenat áálnln íí diagnostiku vdiagnostiku v ppřříípadpaděě, , žže je e je 
indikovindikov áána.na.



2) Pr2) Průůbběěh genetickh genetick éé konzultace:konzultace:

•• ObecnObecn ěě vzato, lvzato, l éékakařři pacienti pacient ůům nedoporum nedoporu ččujuj íí
jak se majjak se maj íí rozhodnout srozhodnout s ohledem na rohledem na r ůůznznáá
vyvy ššetetřřeneníí a moa mo žžnosti pnosti p ééčče, ale me, ale m íísto toho jim sto toho jim 
poskytujposkytuj íí dostatek informacdostatek informac íí kk jejich vlastnjejich vlastn íímu mu 
rozhodnutrozhodnut íí. . 

•• Tento pTento p řříístup ke genetickstup ke genetick éému poradenstvmu poradenstv íí, , 
který se nazývkterý se nazýv áá nedirektivnnedirektivn íí genetickgenetick éé
poradenstvporadenstv íí, je v, je v tomto oboru tomto oboru šširoce piroce p řřijat jako ijat jako 
standardnstandardn íí praxe.praxe.



3) Prevence opakovan3) Prevence opakovan éého výskytu choroby ho výskytu choroby 
vv rodinrodin áách:ch:

•• Mnoho rodin vyhledMnoho rodin vyhled áávváá genetickou poradnu genetickou poradnu 
ppřředevedev šíším proto, aby zjistili, jakm proto, aby zjistili, jak éé je riziko je riziko 
dděědidiččnnéé choroby nebo vrozenchoroby nebo vrozen éé vady pro jejich vady pro jejich 
dděěti a jakti a jak éé jsou mojsou mo žžnosti opakovannosti opakovan éému mu 
výskytu konkrvýskytu konkr éétntn íí choroby choroby čči vady zabri vady zabr áánit.nit.

•• PrenatPrenat áálnln íí diagnostika je jednou zdiagnostika je jednou z momo žžnostnost íí, , 
kterou mkterou m ůžůžeme teme těěmto rodinmto rodin áám nabm nab íídnout, dnout, 
rozhodnrozhodn ěě to vto v ššak nenak nen íí momo žžnost jedinnost jedin áá. . 



3) Prevence opakovan3) Prevence opakovan éého výskytu choroby ho výskytu choroby 
vv rodinrodin áách:ch:

•• Mezi dalMezi dal šíší momo žžnosti, kternosti, kter éé genetickgenetick éé
poradenstvporadenstv íí vv prevenci výskytu dprevenci výskytu d ěědidiččnnéého ho 
onemocnonemocn ěěnníí nebo vrozennebo vrozen éé vady patvady pat řříí rrůůznznáá
genetickgenetick áá laboratornlaboratorn íí vyvy ššetetřřeneníí::

�� vyvy ššetetřřeneníí karyotypukaryotypu , , 
�� biochemickbiochemick áá analýza analýza 
�� molekulmolekul áárnrněě genetickgenetick éé vyvy ššetetřřeneníí DNA. DNA. 

•• Tato vyTato vy ššetetřřeneníí jsou napjsou nap řřííklad indikovklad indikov áána vna v ttěěch ch 
ppřříípadech, kdy je konzultovpadech, kdy je konzultov áán pn p áár sr s rodinnou rodinnou 
anamnanamn éézou výskytu genetickzou výskytu genetick éého onemocnho onemocn ěěnníí. . 



4) Veden4) Veden íí jednotlivých pjednotlivých p řříípadpadůů vv genetickgenetick éém m 
poradenstvporadenstv íí

•• VV genetickgenetick éém poradenstvm poradenstv íí musmus íí být kabýt ka žždý dý 
ppřříípad veden ppad veden p řříísnsněě individuindividu áálnlněě podle potpodle pot řřeb eb 
konkrkonkr éétntn íího pacienta a situace, genetický ho pacienta a situace, genetický 
postup je mopostup je mo žžnnéé vvššak shrnout do nak shrnout do n ěěkolika kolika 
zzáásadnsadn íích bodch bod ůů: : 

a) a) ShromShrom áážždděěnníí informacinformac íí –– osobnosobn íí anamnanamn ééza, za, 
rodinnrodinn áá anamnanamn ééza, anamnza, anamn ééza partnera, za partnera, 
klinickklinick éé vyvy ššetetřřeneníí, p, přříípadnpadn ěě daldal šíší hodnocenhodnocen íí; ; 



4) Veden4) Veden íí jednotlivých pjednotlivých p řříípadpadůů vv genetickgenetick éém m 
poradenstvporadenstv íí

b) b) HodnocenHodnocen íí –– fyzickfyzick éé a klinicka klinick éé vyvy ššetetřřeneníí, , 
poppop řříípadpaděě hodnocenhodnocen íí daldal šíších specich speci áálnln íích ch 
vyvy ššetetřřeneníí, potvrzen, potvrzen íí nebo stanovennebo stanoven íí diagndiagn óózy, zy, 
jeje--li to moli to mo žžnnéé;;

c) c) PoradenstvPoradenstv íí –– rozvaha o povaze drozvaha o povaze d ůůsledcsledc íích ch 
onemocnonemocn ěěnníí, riziko , riziko rekurencerekurence ; ; 

d) d) RozhodovRozhodov áánníí o dalo dal šíší postupupostupu a doporua doporu ččeneníí
kk daldal šíším specializovaným vym specializovaným vy ššetetřřeneníím nutným m nutným 
kk naplnnapln ěěnníí diagndiagn óózy; zy; 



55) Stanoven) Stanoven íí rizika rizika rekurencerekurence

•• Odhad rizika Odhad rizika rekurencerekurence (= opakov(= opakov áánníí; opakovan; opakovan éého ho 
výskytu) je jednvýskytu) je jedn íím ze zm ze záákladnkladn íích bodch bod ůů genetickgenetick éého ho 
poradenstvporadenstv íí. V. V ideide áálnln íím pm p řříípadpaděě se opse op íírráá o znalost o znalost 
genetickgenetick éé povahy danpovahy dan éého onemocnho onemocn ěěnníí nebo vrozennebo vrozen éé
vady a o rodokmen konkrvady a o rodokmen konkr éétntn íí rodiny, kterrodiny, kter éé se provse prov ááddíí
genetickgenetick éé poradenstvporadenstv íí. . 

•• ČČlen rodiny, jeholen rodiny, jeho žž riziko genetickriziko genetick éého postiho posti žženeníí se mse m áá
stanovit mstanovit m ůžůže být nape být nap řřííklad sourozenec postiklad sourozenec posti žženenéého ho 
ddííttěěte nebo te nebo žžijij ííccíí čči budouci budouc íí ddííttěě postiposti žženenéého ho 
dospdosp ěělléého. ho. 



55) Stanoven) Stanoven íí rizika rizika rekurencerekurence

•• StanovenStanoven íí rizika prizika p řři zni zn áámých genotypech bývmých genotypech býv áá
nejjednodunejjednodu ššíšší . Znamen. Znamen áá ururččeneníí rizika u rodin, kdy rizika u rodin, kdy 
nnáálezy vlezy v ššech ech ččlenlenůů rodiny jsou znrodiny jsou zn áámméé nebo mohou být nebo mohou být 
zjizji ššttěěny. ny. 

•• NapNapřřííklad pokud o obou klad pokud o obou ččlenech plenech p ááru vru v ííme, me, žže jsou e jsou 
heterozygotnheterozygotn íí ppřřenaenaššeečči i autozomautozom áálnlněě recesivnrecesivn íího ho 
onemocnonemocn ěěnníí, a  zaj, a  zajíímmááme se o pravdme se o pravd ěěpodobnost, podobnost, žže e 
budou mbudou m íít postit posti žženenéé ddííttěě potom riziko potom riziko 
(pravd(pravd ěěpodobnost), podobnost), žže de dííttěě nemoc zdnemoc zd ěěddíí, je 1 ze 4            , je 1 ze 4            
(1/4 (1/4 –– čči 25%) pro kai 25%) pro ka žžddéé daldal šíší ttěěhotenstvhotenstv íí. . 



66) Genetick) Genetick éé poradenstvporadenstv íí vv souvislosti souvislosti 
ss prenatprenat áálnln íí diagnostikoudiagnostikou

•• RodiRodi ččovský povský p áár zvar zva žžujuj ííccíí momo žžnost prenatnost prenat áálnln íí
diagnostiky potdiagnostiky pot řřebuje informace, kterebuje informace, kter éé mu mu 
umoumo žžnníí porozumporozum ěět jeho situaci a dt jeho situaci a d áát nebo t nebo 
odepodep řříít souhlast souhlas s provedens proveden íím prenatm prenat áálnln íí
diagnostiky. diagnostiky. 

•• LLéékakařř genetickgenetick éé poradny navporadny nav ííc musc mus íí zhodnotit zhodnotit 
celkovou situaci a odhadnout genetickcelkovou situaci a odhadnout genetick éé riziko.riziko.

•• ÚÚvodnvodn íí genetickgenetick áá konzultace pkonzultace p řřed zvaed zva žžovaným ovaným 
prenatprenat áálnln íím vym vy ššetetřřeneníím se obvykle zabývm se obvykle zabýv áá: : 



66) Genetick) Genetick éé poradenstvporadenstv íí vv souvislosti souvislosti 
ss prenatprenat áálnln íí diagnostikoudiagnostikou

a) Rizikem, a) Rizikem, žže plod bude onemocne plod bude onemocn ěěnníím nebo m nebo 
vrozenou vadou postivrozenou vadou posti žžen; en; 

b) Podstatou a pravdb) Podstatou a pravd ěěpodobnými npodobnými n áásledky sledky 
dandan éého postiho posti žženeníí; ; 

c) Riziky a omezenc) Riziky a omezen íími pmi p řříípadných dalpadných dal šíších ch 
postuppostup ůů a vya vy ššetetřřeneníí; ; 

d) Potd) Pot řřebným ebným ččasem, neasem, ne žž mmůžůže být výsledek e být výsledek 
vyvy ššetetřřeneníí kk dispozici; dispozici; 

e) Moe) Možžnostnost íí výkon zopakovat, dojdevýkon zopakovat, dojde --li kli k selhselh áánníí
nebo s tnebo s t íím, m, žže mohou být ne mohou být n ěěkdy nutnkdy nutn áá daldal šíší
nnááslednsledn áá vyvy ššetetřřeneníí a konzultace a a konzultace a žže ani tehdy e ani tehdy 
nemusnemus íí být výsledek definitivnbýt výsledek definitivn íí. . 



7) Genetick7) Genetick éé poradenstvporadenstv íí vv prenatprenat áálnln íí diagnosticediagnostice

•• PPřřestoesto žže naproste naprost áá vvěěttššina prenatina prenat áálnln íích ch 
vyvy ššetetřřeneníí konkon ččíí ujiuji ššttěěnníím, m, žže jejich potomkovi e jejich potomkovi 
dandan éé postiposti žženeníí nebo vrozennebo vrozen áá vada nehrozvada nehroz íí, je , je 
nutnnutn éé ss rodirodi čči probrat vi probrat v ššechny dostupnechny dostupn éé
momo žžnosti výbnosti výb ěěru dalru dal šíšího postupu vho postupu v ppřříípadpaděě
nalezennalezen íí vrozenvrozen éé vady nebo dvady nebo d ěědidiččnnéého ho 
onemocnonemocn ěěnníí. . 

•• PPřřededččasnasn éé ukonukon ččeneníí ttěěhotenstvhotenstv íí je pouze je pouze 
jednou zjednou z ttěěchto mochto mo žžnostnost íí. Rodi. Rodi čče ve vššak musak mus íí být být 
srozumsrozum ěěni sni s tt íím, m, žže podstoupene podstoupen íí prenatprenat áálnln íí
diagnostiky vdiagnostiky v žžáádndn éém pm p řříípadpaděě neznamenneznamen áá
zzáávazek ukonvazek ukon ččit tit t ěěhotenstvhotenstv íí, bude, bude --li nalezena li nalezena 
vrozenvrozen áá vada. vada. 



7) Genetick7) Genetick éé poradenstvporadenstv íí vv prenatprenat áálnln íí diagnosticediagnostice

•• Smyslem prenatSmyslem prenat áálnln íí diagnostiky je zjistit, zdadiagnostiky je zjistit, zda --li li 
je plod postije plod posti žžen daným onemocnen daným onemocn ěěnníím. U m. U 
vrozených vad operabilnvrozených vad operabiln íích je ch je úúkolem kolem 
prenatprenat áálnln íí diagnostiky vyloudiagnostiky vylou ččit moit mo žžnnéé sdrusdru žženeníí
ss jinými vrozenými vadami, jinými vrozenými vadami, chromozomchromozom áálnln íímimi
aberacemi nebo daberacemi nebo d ěědidiččnými onemocnnými onemocn ěěnníími. mi. 
VV ttěěchto pchto p řříípadech nenpadech nen íí nnáález takovlez takov ééto vrozento vrozen éé
vady jednoznavady jednozna ččnou indikacnou indikac íí kk ppřřededččasnasn éému mu 
ukonukon ččeneníí ttěěhotenstvhotenstv íí. . 



II. II. ÚÚččel prenatel prenat áálnln íí diagnostikydiagnostiky
•• PrenatPrenat áálnln íí diagnostika zahrnuje nezbytnou diagnostika zahrnuje nezbytnou 

mezioborovou spoluprmezioborovou spolupr ááci vci v ííce lce l éékakařřských ských 
oborobor ůů –– lléékakařřsksk éé genetiky, porodnictvgenetiky, porodnictv íí a a 
ultrazvukovultrazvukov éé diagnostikydiagnostiky . . 

•• ZZ ddůůvodu nvodu n áároroččnosti integrace tnosti integrace t ěěchto oborchto obor ůů je je 
prenatprenat áálnln íí diagnostika obvykle provdiagnostika obvykle prov áádděěnnáá
vv multidisciplinmultidisciplin áárnrn ííchch centrechcentrech , v, v nichnich žž
lléékakařřsksk áá genetika hraje vgenetika hraje v ůůddččíí roli. roli. 

•• ÚÚččelem prenatelem prenat áálnln íí diagnostiky nendiagnostiky nen íí pouze pouze 
objevit odchylky ve vývoji plodu a umoobjevit odchylky ve vývoji plodu a umo žžnit nit 
ppřřededččasnasn éé ukonukon ččeneníí postiposti žženenéého tho t ěěhotenstvhotenstv íí
vv ppřříípadpaděě, , žže je u plodu objevena vrozene je u plodu objevena vrozen áá vada vada 
nebo dnebo d ěědidiččnnéé onemocnonemocn ěěnníí. . 



CCííllůů prenatprenat áálnln íí diagnostiky je vdiagnostiky je v ííce: ce: 

a)a) Poskytnout pPoskytnout p áárrůům sm s rizikem narozenrizikem narozen íí ddííttěěte te 
ss vadou movadou mo žžnost informovannost informovan éého výbho výb ěěru ru 
daldal šíšího postupu; ho postupu; 

b)b) Poskytnout uklidnPoskytnout uklidn ěěnníí rodirodi čůčů, zvl, zvl ášášttěě ve ve 
skupinskupin áách sch s vysokým rizikem;vysokým rizikem;

c)c) UmoUmo žžnit pnit p áárrůům sm s rizikem narozenrizikem narozen íí ddííttěěte te 
ss konkrkonkr éétntn íím postim posti žženeníím, kterm, kter éé by se jinak by se jinak 
mohly vzdmohly vzd áát snahy o vlastnt snahy o vlastn íí dděěti, moti, mo žžnost nost 
zapozapoččíít tt těěhotenstvhotenstv íí ss vvěědomdom íím, m, žže to, zda plod e to, zda plod 
je je čči neni nen íí postiposti žžen, lze oven, lze ov ěřěřit jiit ji žž ppřřed ed 
narozennarozen íím. m. 



CCííllůů prenatprenat áálnln íí diagnostiky je vdiagnostiky je v ííce:ce:

c) Párům v situaci p řed narozením postiženého 
dítěte poskytnutí optimálního postupu 
z hlediska pé če o těhotenství, vedení porodu 
a postnatální pé če; 

d) Umožnit p řípadnou prenatální lé čbu 
postiženého plodu. Ta je zatím k dispozici 
pouze pro velice malý po čet vrozených vad a 
onemocn ění.



1) Indikace pro prenat1) Indikace pro prenat áálnln íí diagnostikudiagnostiku

•• ZZáákladnkladn íím vm v ššeobecneobecn ěě ppřřijij íímaným pravidlem je, maným pravidlem je, 
žže riziko postie riziko posti žženeníí plodu by mplodu by m ěělo být lo být 
ppřřinejmeninejmen šíším rovnm rovn éé nebo vynebo vy ššíšší , ne, nežž je riziko je riziko 
momo žžnosti spontnosti spont áánnnn íího potratu vho potratu v souvislosti souvislosti 
ss provedeným výkonem. provedeným výkonem. 

•• HlavnHlavn íí indikace kindikace k provedenproveden íí jsou:jsou:

a) a) pozitivnpozitivn íí biochemický biochemický screeningscreening –– je je 
doporudoporu ččeno vyeno vy ššetetřřeneníí genetikem a pgenetikem a p řříípadnpadn ěě
provedenproveden íí daldal šíších vych vy ššetetřřeneníí –– invazivninvazivn íí
prenatprenat áálnln íí diagnostika;diagnostika;



1) Indikace pro prenat1) Indikace pro prenat áálnln íí diagnostikudiagnostiku
b) b) pozitivní ultrazvukový screening - jsou-li 

rutinním ultrazvukovým screeningem u 
těhotenství s nízkým rizikem zjišt ěny odchylky, 
je doporu čeno vyšet ření genetikem a p řípadně
provedení dalších vyšet ření – invazivní
prenatální diagnostika;

c) vysoký v ěk matky – definice vyššího v ěku 
matky  se mezi r ůznými státy liší, ale obvykle 
je za tuto v ěkovou hranici považován věk 35 let
v dob ě porodu. 

• Tento v ěk byl vybrán proto, že riziko postižení
plodu chromozomální odchylkou je p řibližn ě
rovné riziku spontánního potratu v souvislosti 
s provedenou invazivní prenatální
diagnostikou. 



1) Indikace pro prenat1) Indikace pro prenat áálnln íí diagnostikudiagnostiku

d) d) ppřředchozedchoz íí ttěěhotenstvhotenstv íí ss plodem plodem čči di d ííttěětem tem 
ss chromozomchromozom áálnln íí odchylkouodchylkou vzniklou de novo vzniklou de novo 
(nov(nov ěě vzniklvznikl áá odchylka bez dodchylka bez d ěědidiččnnéé
predispozice). Apredispozice). A ččkoliv rodikoliv rodi čče de dííttěěte ste s vrozenou vrozenou 
chromozomchromozom áálnln íí odchylkou mohou modchylkou mohou m íít sami t sami 
normnorm áálnln íí karyotypkaryotyp (po(poččet a zet a záákladnkladn íí strukturu strukturu 
chromozomchromozom ůů) v) v normnorm ěě, v, v nněěkterých pkterých p řříípadech padech 
mmůžůže být riziko zvýe být riziko zvý ššenenéé i vi v daldal šíším tm těěhotenstvhotenstv íí. . 
PPřřííččina tohoto zvýina tohoto zvý ššeneníí nebyla jednoznanebyla jednozna ččnněě
ururččena;ena;

e) e) ppřříítomnost strukturtomnost struktur áálnln íí chromozomchromozom áálnln íí vady u vady u 
jednoho zjednoho z rodirodi čůčů..



1) Indikace pro prenat1) Indikace pro prenat áálnln íí diagnostikudiagnostiku

f) rodinná anamnéza d ědičného onemocn ění, 
které lze diagnostikovat prenatáln ě, vylou čit či 
potvrdit biochemickým nebo molekulárn ě
genetickým vyšet řením. Většina t ěchto chorob  
v této skupin ě je podmín ěna monogenními
defekty (postižením jednotlivého genu), a tedy 
mají riziko rekurence (op ětovného výskytu) 25 
nebo 50 %. Do této kategorie spadají tedy i ty 
případy, kde je jeden z rodi čů odhalen jako 
nosi č případného onemocn ění při popula čním 
screeningu. Molekulárn ě genetické vyšet ření a 
analýza DNA zna čně zvýšila po čet takto 
diagnostikovatelných odchylek;



1) Indikace pro prenat1) Indikace pro prenat áálnln íí diagnostikudiagnostiku

g) g) rodinnrodinn áá anamnanamn ééza X vza X váázanzanéého onemocnho onemocn ěěnníí
(onemocn(onemocn ěěnníí vváázanzanéého na pohlavho na pohlav íí, , 
onemocnonemocn ěěnníí vváázanzanéé na X chromozom). Riziko na X chromozom). Riziko 
rekurencerekurence (opakovan(opakovan éého výskytu) mho výskytu) m ůžůže být ae být a žž
25%. U 25%. U řřady takovýchto onemocnady takovýchto onemocn ěěnníí je je 
prenatprenat áálnln íí diagnostika jidiagnostika ji žž momo žžnnáá. Proto. Proto žže tato e tato 
onemocnonemocn ěěnníí postihujpostihuj íí vvěěttššinou chlapce, inou chlapce, 
provprov ááddíí se nejprve vyse nejprve vy ššetetřřeneníí pohlavpohlav íí a a 
molekulmolekul áárnrněě genetickgenetick éé vyvy ššetetřřeneníí DNA se DNA se 
provprov ááddíí pouze tehdy, jepouze tehdy, je --li plod muli plod mu žžsksk éého ho 
pohlavpohlav íí..



2) 2) ScreeningovScreeningov éé testytesty

• Cílem primárního screeningu je identifikace 
těhotenství s vyšším rizikem vrozené vady a 
poskytnutí cílené prenatální diagnostiky. 
Screeningová vyšet ření sice nedokáží ur čit, 
zdali je plod skute čně postižen, ale pomohou 
zúžit okruh t ěhotných se zvýšeným rizikem. 
Primární screening by m ěl spl ňovat ur čitá
kritéria: 

a) Vyhledávací test musí být jednoduchý, 
nenáro čný a snadno proveditelný; 

b) test musí mít vysokou senzitivitu a specificitu.



•• IdeIdeáálnln íí screeningovýscreeningový test by identifikoval 100% test by identifikoval 100% 
vrozených vad vrozených vad (=100% senzitivita)(=100% senzitivita)

•• a byl by za byl by z áároverove ňň negativnnegativn íí u vu v ššech ech 
nepostineposti žžených tených t ěěhotenstvhotenstv íí (=100% (=100% specificitaspecificita ).).

•• Ve vztahu ke kaVe vztahu ke ka žžddéé jednotlivjednotliv éé pacientce by mpacientce by m ěěl l 
mmíít lt l éékakařř jistotu, jistotu, žže pe přři pozitivni pozitivn íím nm n áálezu je lezu je 
plod skuteplod skute ččnněě postiposti žžen en (100% pozitivn(100% pozitivn íí
prediktivnprediktivn íí hodnota)hodnota) a a žže pe přři negativni negativn íím nm n áálezu lezu 
postiposti žžen nenen nen íí (100% negativn(100% negativn íí prediktivnprediktivn íí
hodnota).hodnota).

•• Doposud vDoposud v ššak ak žžáádný takovýto dný takovýto screeningovýscreeningový
test neexistuje a soutest neexistuje a sou ččasnasn éé screeningovscreeningov éé
metody se tomuto optimu jen vmetody se tomuto optimu jen v ííce ce čči mi m éénněě
ppřřibliibli žžujuj íí;;



2) 2) ScreeningovScreeningov éé testytesty

c) c) screeningovýscreeningový test mustest mus íí být ekonomicky být ekonomicky 
úúnosný pro venosný pro ve řřejný zdravotnický systejný zdravotnický syst éém, mm, m áá--li li 
být dostupný vbýt dostupný v ššem pacientkem pacientk áám; m; 

d) d) screeningovýscreeningový test mustest mus íí být nezatbýt nezat ěžěžujuj ííccíí pro pro 
matku a plod. matku a plod. 

•• Výsledky Výsledky screeningscreening ůů vv prenatprenat áálnln íí diagnostice diagnostice 
nnáás informujs informuj íí, zda, zda--li je li je čči neni nen íí u tu těěhotnhotn éé
zvýzvý ššenenéé riziko vrozenriziko vrozen éé vady. vady. 



3) 3) ScreeningovScreeningov éé programyprogramy
•• VV sousou ččasnasn éé dobdob ěě neexistuje neexistuje žžáádný univerzdný univerz áálnln íí

screeningovýscreeningový test, který by byl schopen test, který by byl schopen 
odhalit vodhalit v ššechny druhy moechny druhy mo žžnnéého postiho posti žženeníí
plodu. Z tohoto dplodu. Z tohoto d ůůvodu vvodu v praxi vyupraxi vyu žžíívvááme me řřady ady 
rrůůzných zných screeningscreening ůů, kter, kter éé se navzse navz áájem jem 
dopldopl ňňujuj íí. Mezi tyto . Mezi tyto screeningyscreeningy vv sousou ččasnasn éé
dobdob ěě patpat řříí: : 

a) a) screeningscreening chromozomchromozom áálnln ííchch aberacaberac íí zz rrůůzných zných 
ddůůvodvod ůů -- napnap řřííklad vklad v ěěk matky, anamnestickk matky, anamnestick éé
úúdaje zdaje z rodinnrodinn éé anamnanamn éézy; zy; 

b) b) kombinovaný kombinovaný screeningscreening I.trimestruI.trimestru
(biochemick(biochemick éé markerymarkery volnvoln áá ββ podjednotkapodjednotka
hCGhCG a PAPPa PAPP--A + ultrazvukovA + ultrazvukov éé markerymarkery –– NT NT 
//nuchnuch áálnln íí translucencetranslucence , , nuchnuch áálnln íí projasnprojasn ěěnníí/)/) --
výbvýb ěěr tr těěhotenstvhotenstv íí se zvýse zvý ššeným rizikem eným rizikem 
chromozomchromozom áálnln ííchch odchylek; odchylek; 



3) 3) ScreeningovScreeningov éé programyprogramy
c) biochemický biochemický screeningscreening II.trimestruII.trimestru

((alfafetoproteinalfafetoprotein , , choriovýchoriový gonadotropingonadotropin , , 
estriolestriol , SP1 protein) , SP1 protein) –– výbvýb ěěr tr těěhotných hotných 
ss vyvy ššíšší m rizikem vrozených m rizikem vrozených chromozomchromozom áálnln ííchch
aberacaberac íí, otev, otev řřených defektených defekt ůů neurneur áálnln íí trubice trubice 
(nap(nap řř. roz. roz ššttěěp pp p ááteteřře) a roze) a roz ššttěěppůů ststěěny bny b řřiiššnníí
(nap(nap řř. . omfalokomfalok éélala a a gastroschgastrosch íízaza); ); 

d) d) ultrazvukový ultrazvukový screeningscreening II.trimestruII.trimestru ––
kk diagnostice rdiagnostice r ůůzných tvarových a zných tvarových a 
strukturstruktur áálnln íích vrozených vad, jakoch vrozených vad, jako žž i ke i ke 
stanovenstanoven íí ultrazvukových ultrazvukových markermarker ůů
chromozomchromozom áálnln ííchch aberacaberac íí;;



a) a) ScreeningScreening chromozomchromozom áálnln ííchch aberacaberac íí

•• NejNejččastastěějjšíší a za záároverove ňň nejznnejzn áámměějjšíší je je DownDown ůůvv
syndromsyndrom . Výskyt cca 1 na 800 . Výskyt cca 1 na 800 –– 11 000 000 
narozených. Je to nejnarozených. Je to nej ččastastěějjšíší ppřřííččina  vrozenina  vrozen éé
mentment áálnln íí retardace. Onemocnretardace. Onemocn ěěnníí je je ččasto asto 
spojeno sspojeno s malformacemi srdce, trmalformacemi srdce, tr áávicvic íího ho 
úústrojstroj íí, mo, moččovov éé traktu, oblitraktu, obli ččeje a u veje a u v ěěttššiny iny 
ppřřeežžíívajvaj ííccíích se vyvinou vch se vyvinou v prprůůbběěhu dalhu dal šíšího ho 
žživota patologickivota patologick éé zmzměěny na mozku obdobnny na mozku obdobn éé
jako vjako v ppřříípadpaděě AlzheimerovAlzheimerov ěě nemoci. nemoci. 

•• DalDalšíšími klinicky zmi klinicky z áávavažžnými nými chromozomchromozom áálnln íímimi
aberacemi jsou aberacemi jsou trizomietrizomie 18.chromozomu 18.chromozomu 
((EdwardsEdwards ůůvv syndromsyndrom , výskyt cca.1 na 5, výskyt cca.1 na 5 000 000 
narozených) a narozených) a trizomietrizomie 13.chromozomu 13.chromozomu 
((PatauPatauůůvv syndromsyndrom , výskyt cca 1 na 10, výskyt cca 1 na 10 000 000 
narozených). narozených). 



a) a) ScreeningScreening chromozomchromozom áálnln ííchch aberacaberac íí
•• PrvnPrvn íí metoda metoda screeninguscreeningu DS na zaDS na začčáátku 70.let tku 70.let 

20.stolet20.stolet íí vychvych áázela ze spojitosti výskytu DS  zela ze spojitosti výskytu DS  
ss vyvy ššíšší m vm věěkem matky. kem matky. 

•• JiJi žž tehdy bylo ztehdy bylo z řřejmejm éé, , žže e amniocentamniocent éézaza (AMC) (AMC) 
ppřředstavuje riziko spontedstavuje riziko spont áánnnn íího potratu a ho potratu a 
spolespole ččnněě ss finanfinan ččnníí nnáároroččnostnost íí tohoto výkonu tohoto výkonu 
nemohla a nebyla provnemohla a nebyla prov áádděěna vna v ššem em žženenáám. m. 
Nejprve byla hranice od kdy byla AMC nabNejprve byla hranice od kdy byla AMC nab íízena zena 
stanovena na 40 let, teprve pozdstanovena na 40 let, teprve pozd ěěji byla tato ji byla tato 
hranice posunuta na 35 let vhranice posunuta na 35 let v ěěku vku v dobdob ěě porodu. porodu. 

•• Tato rizikovTato rizikov áá skupina skupina žžen pen p řředstavovala edstavovala 
vv devadesdevades áátých letech minultých letech minul éého stoletho stolet íí zhruba   zhruba   
5 % populace t5 % populace t ěěhotných hotných žžena. Takto vyuena. Takto vyu žžíívanvan áá
metoda metoda screeninguscreeningu DownovaDownova syndromu msyndromu m ěěla  la  
procento zprocento z ááchytu (=DR chytu (=DR –– detectiondetection raterate ) zhruba ) zhruba 
30 %. 30 %. 



•• Asi 70% DS se ale rodAsi 70% DS se ale rod íí žženenáám sm s nníízkým zkým 
individuindividu áálnln íím rizikem, mladm rizikem, mlad šíším 35 let. m 35 let. 

•• Existuje nExistuje n ěěkolik kolik screeningovýchscreeningových momo žžnostnost íí, ale , ale 
jen jedinjen jedin áá spolehlivspolehliv áá metoda prenatmetoda prenat áálnln íí
diagnostiky diagnostiky –– cytogenetickcytogenetick éé vyvy ššetetřřeneníí
karyotypukaryotypu ze vzorku ze vzorku fetfet áálnln íí tktk áánněě zzíískanskan éé ppřři i 
invazivninvazivn íí prenatprenat áálnln íí diagnostice.diagnostice.

•• ObecnObecn ěě lze provlze prov áádděět jakt jak éékoliv koliv invazivninvazivn íí
vyvy ššetetřřeneníí tehdy, jestlitehdy, jestli žže riziko výkonu nene riziko výkonu nen íí
vyvy ššíšší nenežž riziko vlastnriziko vlastn íího onemocnho onemocn ěěnníí. . 
UvaUvažžujemeujeme --li riziko moli riziko mo žžných komplikacných komplikac íí u u 
amniocentamniocent éézyzy 0,5 0,5 –– 1,0 %, m1,0 %, měěli bychom li bychom 
amniocentamniocent éézuzu provprov áádděět pouze u tt pouze u t ěěch ch 
ttěěhotných, kdy je riziko narozenhotných, kdy je riziko narozen íí ddííttěěte te 
ss vrozenou vrozenou chromozomchromozom áálnln íí aberacaberac íí vyvy ššíšší nenežž 1 1 
: 200 (=0,5 %). V: 200 (=0,5 %). Věěttššinou se za hranici pozitivity inou se za hranici pozitivity 
tohoto tohoto screeninguscreeningu bere hodnota rizika 1:250 abere hodnota rizika 1:250 a žž
1:300.1:300.



•• ZZ druhdruh éé strany vstrany v ššak ak invazivninvazivn íí výkon výkon 
nemnemůžůžeme proveme prov áádděět automaticky u vt automaticky u v ššech ech 
ttěěhotných hotných žžen zen z toho dtoho d ůůvodu, vodu, žže pe přři riziku i riziku 
komplikackomplikac íí (spont(spont áánnnn íího potratu) 0,5 ho potratu) 0,5 –– 1,0 % 1,0 % 
by doby do ššlo vlo v ČČeskesk éé republice rorepublice ro ččnněě ke ke 
spontspont áánnnn íímu potratu cca 500 mu potratu cca 500 –– 11 000 zdravých 000 zdravých 
plodplod ůů. . 

•• ŽŽeny, ktereny, kter éé majmaj íí naopak výsledek naopak výsledek 
screeningovscreeningov ééhoho testu negativntestu negativn íí, mus, mus íí být být 
informovinformov áány, ny, žže jejich riziko me jejich riziko m íít dt d ííttěě napnap řřííklad klad 
ss DownovýmDownovým syndromem je sice dsyndromem je sice d ííky ky 
negativnnegativn íímu výsledku mu výsledku screeninguscreeningu výraznvýrazn ěě
snsn íížženo, ale neneno, ale nen íí nulovnulov éé (fale(fale ššnnáá negativita negativita 
screeninguscreeningu ).).



b) Kombinovaný b) Kombinovaný screeningscreening I.trimestruI.trimestru
•• VV devadesdevades áátých letech byl zaveden tých letech byl zaveden screeningscreening

kombinujkombinuj ííccíí hledisko vhledisko v ěěku matky a ku matky a tloutlou ššťťky ky 
prospros ááknutknut íí zzááhlavhlav íí (= NT (= NT –– nuchalnuchal
translucencetranslucence ) plodu) plodu vv 11.11.––13+6. týdnu 13+6. týdnu 
ttěěhotenstvhotenstv íí na UZ. na UZ. 

•• Zjistilo se, Zjistilo se, žže se s vyuvyu žžitit íím tm t ééto metody lze to metody lze 
identifikovat zhruba 75% postiidentifikovat zhruba 75% posti žžených plodených plod ůů ppřři i 
podpod íílu lu sonografickysonograficky pozitivnpozitivn íích nch n áálezlezůů kolem kolem 
5%. 5%. 



b) Kombinovaný b) Kombinovaný screeningscreening I.trimestruI.trimestru
•• VV daldal šíších letech se kombinacch letech se kombinac íí vvěěku matky, UZ ku matky, UZ 

stanovenstanoven íí NT plodu a NT plodu a biochemických hodnot v biochemických hodnot v 
ssééru matky (volnru matky (voln áá ββ--podjednotkapodjednotka hCGhCG (lidsk(lidsk éého ho 
choriogonadotropinuchoriogonadotropinu )))) a a ttěěhotenskhotensk éého ho 
plazmatickplazmatick éého proteinu (PAPPho proteinu (PAPP --A)A) vv prvnprvn íím m 
trimestru podatrimestru poda řřilo zvýilo zvý ššit pit p ůůvodnvodn íí zzááchyt ze 75 % chyt ze 75 % 
aažž na 85 na 85 –– 90 %. 90 %. 

•• VV roce 2001 bylo droce 2001 bylo d áále zjile zji ššttěěno, no, žže u 60 e u 60 –– 70 % 70 % 
plodplod ůů s DS nens DS nen íí ppřři ultrazvukovi ultrazvukov éém vym vy ššetetřřeneníí v v 
11.11.––13+6 viditeln13+6 viditeln áá nosnnosn íí kost (=NB kost (=NB –– nasalnasal
bone). bone). PPřřiiřřazenazeníí tohoto tohoto markerumarkeru mmůžůže zvýe zvý ššit it 
zzááchyt plodchyt plod ůů postiposti žžených pených p řříípadnpadn ěě
chromozomchromozom áálnln íí odchylkou podchylkou p řři UZ vyi UZ vy ššetetřřeneníích a ch a 
sséérových testech prvnrových testech prvn íího trimestru na vho trimestru na v ííce nece ne žž
95 %. 95 %. 

•• Hranice pozitivity tohoto Hranice pozitivity tohoto screeninguscreeningu byla byla 
stanovena na 1:100. stanovena na 1:100. 



•• DalDalšíší vývoj vyvývoj vy ššetetřřovacovac íích metod pch metod p řři stanoveni stanoven íí
biochemických biochemických analytanalyt ůů ss výsledky znvýsledky zn áámými do mými do 
30 minut od odebr30 minut od odebr áánníí vzorku krve umovzorku krve umo žžnil nil 
zavedenzaveden íí metody OSKAR na nmetody OSKAR na n ěěkterkter áá
pracovipracovi ššttěě (=(=OneOne--Stop Stop ClinicClinic forfor AssessmentAssessment
ofof Risk). Risk). 

•• DalDalšíší ultrazvukovultrazvukov éé markerymarkery poupou žžíívanvan éé
vv prvotrimestrprvotrimestr áálnln íímm screeninguscreeningu jsou kromjsou krom ěě
ppřříítomnosti/neptomnosti/nep řříítomnosti nosntomnosti nosn íí kkůůstky (NB) stky (NB) 
taktak éé omfalokomfalok éélala, , megavesikamegavesika nebo abnormality nebo abnormality 
vv mměřěřeneníí prprůůtoku vtoku v ductusductus venosusvenosus . . 

•• Hodnota NT plodu se normHodnota NT plodu se norm áálnlněě zvzvěěttššuje uje 
ss ddéélkou tlkou t ěěhotenstvhotenstv íí, kterou ur, kterou ur ččujeme podle ujeme podle 
hodnoty CRL (vzdhodnoty CRL (vzd áálenost od temene ke kostrlenost od temene ke kostr čči i 
plodu). plodu). 



•• ČČíím m vyvy ššíšší je je hodnota NThodnota NT , t, t íím je i vym je i vy ššíšší
pravdpravd ěěpodobnost rizika.  podobnost rizika.  

•• Hladina volnHladina voln éé ββ--podjednotkypodjednotky hCGhCG vv krvi matky krvi matky 
se bse běžěžnněě ss ddéélkou lkou gestacegestace snisni žžuje, ale u uje, ale u 
ttěěhotenstvhotenstv íí ss trizomitrizomi íí 21.chromozomu jsou 21.chromozomu jsou 
hladiny volnhladiny voln éé ββ--podjednotkypodjednotky hCGhCG zvýzvý ššenenéé. . 

•• PAPPPAPP--AA vv krvi matky se vkrvi matky se v prprůůbběěhu hu gestacegestace
zvyzvy ššuje a u tuje a u t ěěhotenstvhotenstv íí ss trizomitrizomi íí
21.chromozomu je tato 21.chromozomu je tato hladina snhladina sn íížženenáá. . 

•• ČČíím je hladina m je hladina ββ hCGhCG vyvy ššíšší a a ččíím je hladina m je hladina 
PAPPPAPP--A niA ni žžšíší , t, t íím je vym je vy ššíšší riziko výskytu riziko výskytu 
trizomietrizomie 21.chromozomu.21.chromozomu.



c)  Biochemický c)  Biochemický screeningscreening II.trimestruII.trimestru
• V polovin ě 80.let minulého století byla nalezena 

souvislost mezi výskytem trizomie 21.chromozomu a 
nízkými hladinami mate řského sérového 
alfafetoproteinu (MS – AFP; α fetoproteinu), zvýšenými 
hladinami lidského choriového gonadotropinu (hCG) a 
nízkými hladinami sérového nekonjugovaného estriolu
(uE3). 

• Následn ě bylo spo čítáno, že s navrženým postupem 
kombinujícím v ěk s biochemickými hodnotami MS-
AFP, hCG a uE3 se poda ří místo 30 %  (= detection rate
věkového screeningu) zachytit až 66 % všech plod ů
s DS. Při tomto postupu je 5 – 7 % vyšet řených žen 
screening pozitivních (riziko vyšší než 1 z 250- 300) a 
je jim doporu čena invazivní prenatální diagnostika –
v tomto p řípadě nejčastěji amniocentéza. 



c)  Biochemický c)  Biochemický screeningscreening II.trimestruII.trimestru
•• AplikacAplikac íí tohoto kombinovantohoto kombinovan éého ho 

biochemickbiochemick éého ho screeninguscreeningu se podase poda řřilo zvýilo zvý ššit it 
procento detekovaných procento detekovaných chromozomchromozom áálnln ííchch
aberacaberac íí ve vve v ššech vech v ěěkových kategorikových kategori íích. Vedle ch. Vedle 
momo žžnosti prenatnosti prenat áálnln íí detekce detekce DownovaDownova
((trizomietrizomie 21.chromozomu) a 21.chromozomu) a EdwardsovaEdwardsova
syndromu (syndromu ( trizomietrizomie 18.chromozomu) 18.chromozomu) 
umoumo žňžňuje rutinnuje rutinn íí poupou žžíívváánníí biochemickbiochemick éého ho 
vyvy ššetetřřeneníí matemate řřsksk éého sho s ééra ve II.trimestru ra ve II.trimestru 
antenatantenat áálnln íí detekci detekci otevotev řřených defektených defekt ůů
neurneur áálnln íí trubice (trubice ( anencefalieanencefalie , roz, roz ššttěěp pp p ááteteřře) a e) a 
defektdefekt ůů ststěěny bny b řřiiššnníí ((omfalokomfalok éélala a a 
gastroschgastrosch íízaza). ). 



•• MateMateřřský sský s éérový rový screeningscreening mezi 16. amezi 16. a žž
18.týdnem gravidity m18.týdnem gravidity m ůžůže ve vztahu k e ve vztahu k 
otevotev řřeným defekteným defekt ůům neurm neur áálnln íí trubice a btrubice a b řřiiššnníí
ststěěny dosny dos ááhnout senzitivity 83 % a hnout senzitivity 83 % a specificityspecificity
aažž 98 %. 98 %. 

•• Ani dnes, i pAni dnes, i p řři kvaliti kvalit ěě a dostupnosti UZ a dostupnosti UZ 
vyvy ššetetřřeneníí, je , je screeningscreening AFP nenAFP nen íí zbytezbyte ččný. ný. 
VV sousou ččasnosti nejsou vasnosti nejsou v ššude dostupnude dostupn éé
dostatedostate ččnněě kvalitnkvalitn íí UZ pUZ přříístroje a certifikovanstroje a certifikovan íí
ultrasonografistultrasonografist éé, a tak se pozitivita AFP , a tak se pozitivita AFP 
markerumarkeru stst áávváá uužžiteiteččným nným n áástrojem kstrojem k odeslodesl áánníí
ttěěhotnhotn éé žženy do peny do p řříísluslu ššnnéého specializovanho specializovan éého ho 
centra. centra. 

•• Tomu odpovTomu odpov ííddáá vv ČČeskesk éé republice vrepublice v sousou ččasnasn éé
dobdob ěě prprůůmměěrný týden prný týden p řři diagnostice ti diagnostice t ěěchto chto 
vývý šše uvedených vrozených vad, který je za e uvedených vrozených vad, který je za 
poslednposledn íích deset let zhruba 17.ch deset let zhruba 17. --18.týden 18.týden 
ttěěhotenstvhotenstv íí..



d)  Ultrazvukový d)  Ultrazvukový screeningscreening II.trimestruII.trimestru
•• UltrazvukovUltrazvukov áá diagnostika (UZ) se jidiagnostika (UZ) se ji žž od samod sam éého ho 

popoččáátku poutku pou žžíívváánníí ultrazvukových pultrazvukových p řříístrojstroj ůů
vv gynekologii a porodnictvgynekologii a porodnictv íí koncem koncem ššedesedes áátých tých 
let, stala nedlet, stala ned íílnou soulnou sou ččáástst íí prenatprenat áálnln íího ho 
vyvy ššetetřřovov áánníí a jeja jej íí význam neustvýznam neust áále narle nar ůůstst áá. . 

•• VV sedmdessedmdes áátých letech se objevila tých letech se objevila metoda metoda 
odstupodstup ňňovov áánníí ššedi (edi ( greygrey scalescale ),), kterkter áá umoumo žžnila nila 
zzíískat dalskat dal šíší podrobnpodrobn ěějjšíší úúdaje o vyvdaje o vyv ííjejjej ííccíím se m se 
plodu. plodu. 

•• DalDalšíším významným m významným úúspspěěchem bylo praktickchem bylo praktick éé
zavedenzaveden íí ppřříístrojstroj ůů se se zobrazenzobrazen íím ve skutem ve skute ččnnéém m 
ččase (ase (realreal timetime )) a na nááslednsledn ěě i pi p řříístroje, kterstroje, kter éé
umoumo žňžňujuj íí tak zvantak zvan áá doplerovskdoplerovsk áá mměřěřeneníí
(=m(=měřěřeneníí prprůůtoku a hodnocentoku a hodnocen íí cirkulace cirkulace 
vv jednotlivých tkjednotlivých tk áánníích a orgch a org áánech). nech). 



d)  Ultrazvukový d)  Ultrazvukový screeningscreening II.trimestruII.trimestru
•• Ultrazvukový Ultrazvukový screeningscreening vv 18. a18. ažž 22.týdnu 22.týdnu 

ttěěhotenstvhotenstv íí se zamse zaměřěřuje puje p řředevedev šíším na m na zjizji ššttěěnníí
popoččtu plodtu plod ůů, vitalitu, biometrie plodu, , vitalitu, biometrie plodu, 
stanovenstanoven íí ddéélky tlky t ěěhotenstvhotenstv íí, ur, urččeneníí
proporcionality plodu, hodnocenproporcionality plodu, hodnocen íí nepnep řříímých mých 
znznáámek vrozenmek vrozen éé vady plodu (retardace rvady plodu (retardace r ůůstu stu 
plodu, plodu, dysproporcionalitadysproporcionalita rrůůstu plodu, stu plodu, 
ppřříítomnost rtomnost r ůůzných ultrazvukových zných ultrazvukových markermarker ůů
chromozomchromozom áálnln ííchch aberacaberac íí, d, dáále zmle změěnněěnnéé
mnomno žžstvstv íí plodovplodov éé vody /vody / anhydramnionanhydramnion , , 
oligohydramnionoligohydramnion , , polyhydramnionpolyhydramnion /, zm/, změěnněěnnáá
pohybovpohybov áá aktivita plodu) a aktivita plodu) a samozsamoz řřejmejměě i pi p řříímý mý 
prprůůkaz vrozených vad plodu.kaz vrozených vad plodu.



•• ObecnObecn ěě se dse d áá řřííct, ct, žže e vvěěttššina anomina anom áálili íí, kter, kter éé
diagnostikujeme ultrazvukemdiagnostikujeme ultrazvukem , mohou být v, mohou být v ííce ce čči i 
mméénněě sousou ččáástst íí rrůůzných zných chromozomchromozom áálnlněě
podmpodm íínněěných syndromných syndrom ůů (soubor(soubor ůů vrozených vad vrozených vad 
podmpodm íínněěných odchylným poných odchylným po ččtem nebo tem nebo 
strukturou chromozomstrukturou chromozom ůů). ). 

•• VV sousou ččasnasn éé dobdob ěě provprov áádděěnnéé ultrazvukovultrazvukov éé
vyvy ššetetřřeneníí 3D (=trojrozm3D (=trojrozm ěěrnrn éé, prostorov, prostorov éé
zobrazenzobrazen íí) a 4D (trojrozm) a 4D (trojrozm ěěrnrn éé zobrazenzobrazen íí v v 
rereáálnln éém m ččase)ase) nennen íí standardnstandardn íí, rutinn, rutinn íí vyvy ššetetřřeneníí. . 
ProvProv ááddíí se jako se jako ccíílenlen éé vyvy ššetetřřeneníí v rv r áámci mci 
screeninguscreeningu (vyhled(vyhled áávváánníí) n) něěkterých vrozených kterých vrozených 
vývojových vad (oblivývojových vad (obli ččejovejov éé rozroz ššttěěpy, defekty py, defekty 
ppááteteřře apod.), pe apod.), p řři nejasných ultrazvukových i nejasných ultrazvukových 
nnáálezech ve dvojrozmlezech ve dvojrozm ěěrnrn éém obraze (=2D obraze).m obraze (=2D obraze).
Na zNa záávvěěr nutno zmr nutno zm íínit, nit, žže ultrazvukove ultrazvukov éé zobrazenzobrazen íí
mmáá nezastupitelnnezastupiteln éé mmíísto vsto v realizaci dalrealizaci dal šíších, ch, 
invazivninvazivn ííchch prenatprenat áálnlněě diagnostických vydiagnostických vy ššetetřřeneníí..



III. III. InvazivnInvazivn íí prenatprenat áálnln íí diagnostikadiagnostika
•• Metody Metody invazivninvazivn íí prenatprenat áálnln íí diagnostiky sloudiagnostiky slou žžíí

kk zzíísksk áánníí vzorku vzorku fetfet áálnln íí tktk áánněě (bun(bun ěěk) pro k) pro 
provedenproveden íí ururččitých vyitých vy ššetetřřeneníí. . 

•• HlavnHlavn íím vym vy ššetetřřeneníím je takzvanm je takzvan éé stanovenstanoven íí
karyotypukaryotypu ploduplodu (=po(=poččet a zet a záákladnkladn íí struktura struktura 
chromozomchromozom ůů; genetick; genetick áá výbava plodu). výbava plodu). 

•• InvazivnInvazivn íí prenatprenat áálnln íí diagnostika vyudiagnostika vyu žžíívváá
rrůůzných typzných typ ůů vyvy ššetetřřeneníí, kter, kter éé se od sebe lise od sebe li šíší
jednak zpjednak zp ůůsobem provedensobem proveden íí a typem za typem z íískanskan éé
fetfet áálnln íí tktk áánněě, jednak , jednak ččasovým zaasovým za řřazenazeníím m 
provedenproveden íí odbodb ěěru vru v prprůůbběěhu gravidity.hu gravidity.



• 1) Odběr choriových klk ů
• Odběr choriových klk ů (=CVS, chorion villus

sampling) je časnou metodou invazivní
prenatální diagnostiky.  CVS zahrnuje bipsii
(=odběr) vilózní tkán ě choria (plodových 
obalů). 

• Obvykle je toto vyšet ření provád ěno mezi 10. 
až 12.týdnem t ěhotenství.

• Získaný vzorek tkán ě se využívá ke stanovení
karyotypu plodu – k vylou čení vrozených 
chromozomálních aberací. 



•• 1) Odb1) Odběěr r choriovýchchoriových klkklk ůů
•• Riziko SARiziko SA je stejnje stejn éé jako u jako u amniocentamniocent éézyzy (AMC (AMC 

a je pa je p řřibliibli žžnněě o 0,5 ao 0,5 ažž 1,0 % zvý1,0 % zvý ššenoeno nad nad 
zzáákladnkladn íí úúroverove ňň tohoto rizika, ktertohoto rizika, kter éé vv dobdob ěě od od 
7. do 12.týdne t7. do 12.týdne t ěěhotenstvhotenstv íí ččinin íí zhruba 2 zhruba 2 –– 5 %.  5 %.  

•• ÚÚspspěěššnostnost chromozomchromozom áálnln ííhoho vyvy ššetetřřeneníí je je 
stejnstejn áá jako pjako p řři i amniocentamniocent éézeze (to jest >99 %).(to jest >99 %).

•• Nutno vNutno v ššak uvak uv éést, st, žže zhruba e zhruba 2% vy2% vy ššetetřřených ených 
vzorkvzork ůů ze CVS pze CVS přřinin ášášejej íí ne zcela jednoznane zcela jednozna ččnnéé
výsledky, ktervýsledky, kter éé pak npak n ááslednsledn ěě vyvy žžadujaduj íí
potvrzenpotvrzen íí nebo vyvrnebo vyvr áácencen íí ppřříípadnpadn éé
chromozomchromozom áálnln íí abnormalityabnormality vyvy ššetetřřeneníím m 
materimateri áálu zlu z íískanskan éého zho z odbodb ěěru plodovru plodov éé vody vody 
(AMC; (AMC; amniocentamniocent éézaza).).



2) 2) AmniocentAmniocent éézaza
•• AmniocentAmniocent éézaza neboli odbneboli odb ěěr plodovr plodov éé vody vody 

(=AMC) je výkon, p(=AMC) je výkon, p řři ni něěmmžž je specije speci áálnln íí jehlou jehlou 
ppřřes stes st ěěnu bnu b řřiiššnníí odebrodebr áán vzorek plodovn vzorek plodov éé
vody. Plodovvody. Plodov áá voda voda obsahuje buobsahuje bu ňňky ky 
pochpoch áázejzejííccíí zz ploduplodu . Tyto bu. Tyto bu ňňky se v dalky se v dal šíším m 
prprůůbběěhu vyhu vy ššetetřřeneníí kultivujkultivuj íí (zmno(zmno žžujuj íí) a d) a dáále se le se 
zz tohoto vzorku, podobntohoto vzorku, podobn ěě jako pjako p řři vyi vy ššetetřřeneníí
CVS provCVS prov ááddíí vyvy ššetetřřeneníí karyotypukaryotypu . . 

•• VlastnVlastn íí vyvy ššetetřřeneníí se provse prov ááddíí za ultrazvukovza ultrazvukov éé
kontroly, zhruba od 16.týdne tkontroly, zhruba od 16.týdne t ěěhotenstvhotenstv íí. . 

•• VlastnVlastn íí riziko potracenriziko potracen íí plodu nplodu n áásledkem sledkem 
tohoto tohoto invazivninvazivn ííhoho výkonu výkonu je pje p řřibliibli žžnněě o 0,5 ao 0,5 ažž
1,0 % zvý1,0 % zvý ššenoeno nad znad z áákladnkladn íí úúroverove ňň tohoto tohoto 
rizika, kterrizika, kter éé vv dobdob ěě od 7. do 12. týdne od 7. do 12. týdne 
ttěěhotenstvhotenstv íí ččinin íí vv zzáávislosti na vvislosti na v ěěku tku t ěěhotnhotn éé a a 
daldal šíších faktorech zhruba 2 ch faktorech zhruba 2 –– 5 %. 5 %. 



3) 3) KordocentKordocent éézaza
•• KordocentKordocent éézaza neboli punkce pupeneboli punkce pupe ččnnííku (=odbku (=odb ěěr r 

fetfet áálnln íí krve pkrve p řři napi nap ííchnutchnut íí pupepupe ččnnííkovkov éé ccéévy vy --
CC) jeCC) je daldal šíší metodou metodou invazivninvazivn íí prenatprenat áálnln íí
diagnostiky. diagnostiky. 

•• Na rozdNa rozd ííl od CVS a AMC vyl od CVS a AMC vy žžaduje kultivace aduje kultivace 
fetfet áálnln ííchch bunbun ěěk jen nk jen n ěěkolik dnkolik dn ůů. . 

•• Obvykle je CC uObvykle je CC u žžíívváána jako nna jako n ááslednsledn éé vyvy ššetetřřeneníí
karyotypukaryotypu , pokud nap, pokud nap řřííklad kultivace bunklad kultivace bun ěěk k 
zz AMC selhala nebo pokud nenAMC selhala nebo pokud nen íí momo žžnnáá
molekulmolekul áárnrněě genetickgenetick áá diagnostika onemocndiagnostika onemocn ěěnníí, , 
kterkter éé je zjistitelnje zjistiteln éé biochemickým vybiochemickým vy ššetetřřeneníím m 
fetfet áálnln íí plazmy nebo plazmy nebo fetfet áálnln ííchch krevnkrevn íích bunch bun ěěk. k. 

•• KordocentKordocent éézaza je vje věěttššinou provinou prov áádděěna po 20. na po 20. 
týdnu gravidity a incidence SA zptýdnu gravidity a incidence SA zp ůůsobených sobených 
tt íímto zmto z áákrokem je asi 2 krokem je asi 2 –– 3 %. 3 %. 



Vývoj prenatální diagnostiky                         
v České republice

1970 1970 -- kultivace bunkultivace buněěk plodovk plodovéé vodyvody

1971 1971 -- prvnprvn íí prenatprenatáálnlněě zachycený zachycený MorbusMorbus DownDown

1977 1977 -- placentocentplacentocentéézaza

1978 1978 -- fetoskopiefetoskopie

1980 1980 -- ultrazvukovultrazvukov áá diagnostika plodu diagnostika plodu 



Vývoj prenatální diagnostiky                         
v České republice

1983 1983 -- CVSCVS

1985 1985 -- prenatprenatáálnlníí molekulmolekuláárnrn ěě genetickgenetickáá

diagndiagnóóza za -- hemofiliehemofilie

1987 1987 -- kordocentkordocentéézaza

1988 1988 -- ččasnasnáá amniocentamniocentéézaza

1990 1990 -- prenatprenatáálnlníí biochemický biochemický screeningscreening

2000 2000 –– preimplantapreimplantaččnníí genetickgenetickáá diagnostikadiagnostika



Registrace vrozených vad 
v České republice

HlHl ášášeneníí a registrace vrozených vada registrace vrozených vad(VV) v(VV) v ČČeskeskéé
republice (republice (ČČR) mR) máá dlouholetou tradici a vdlouholetou tradici a v sousouččasnasnéé
dobdoběě ppřředstavuje konsekutivnedstavuje konsekutivníí vvííce nece nežž
ččtytyřřicetipicetipěětiletoutiletou řřadu.adu.
NeoficiNeoficiáálnlníí popoččáátky registrace vrozených vad jsou  tky registrace vrozených vad jsou  
na konci padesna konci padesáátých let, kdy MUDr. Jitých let, kdy MUDr. Ji řříí KuKu ččera, era, 
CSc. zCSc. zÚÚstavu pro pstavu pro pééčči o matku a di o matku a dííttěě ((ÚÚPMD) PMD) 
vv Praze poloPraze položžil zil zááklady registrace VV vklady registrace VV vČČR. R. 



Registrace vrozených vad 
v České republice

OficiOfici áálnlníí registraceregistracea hla hlášášeneníí vrozených vad bylo vrozených vad bylo 
v v ČČR R zavedeno 1. ledna 1964zavedeno 1. ledna 1964u du děětt íí žživivěě a mrtva mrtvěě
narozených a u dnarozených a u děětt íí zemzemřřelých na novorozeneckých elých na novorozeneckých 
úúsecsecíích ch žženských oddenských odděělenleníí. . 

Od 1. ledna 1965 doOd 1. ledna 1965 doššlo k rozdlo k rozděělenleníí hlhlášášeneníí na vady na vady 
vyskytujvyskytuj ííccíí se u dse u děětt íí perinatperinatáálnlněě zemzemřřelých (tj. delých (tj. děětt íí
mrtvmrtv ěě narozených nebo zemnarozených nebo zemřřelých do 7 dnelých do 7 dnůů) ) 
a u da u děětt íí žžijij ííccíích vch vííce nece nežž 7 dn7 dnůů. . 



Registrace vrozených vad 
v České republice

HlHl áásilo se 36 druhsilo se 36 druhůů vybraných vrozených vad, vybraných vrozených vad, 
kterkter éé lze bezpelze bezpeččnněě diagnostikovat u novorozence. diagnostikovat u novorozence. 
CelostCelostáátntníí registrace vrozených vad zregistrace vrozených vad zůůstala stala 
omezena pouze na novorozeneckomezena pouze na novorozeneckáá oddodděělenleníí a a 
nepodchycovala dnepodchycovala děěti s vrozenými vadami, kterti s vrozenými vadami, kteréé
byly diagnostikovbyly diagnostikováány v prny v průůbběěhu dalhu dalšíšího ho žživota ivota 
ddííttěěte.te.



Registrace vrozených vad 
v České republice

Od roku Od roku 1975 1975 dodoššlo v hllo v hlášášeneníí vrozených vad ke vrozených vad ke 
zmzměěnněě. . PoPoččetet hlhlášášených vad vzrostl ze ených vad vzrostl ze 36 na 6036 na 60a a 
byly hlbyly hlášášeny vrozeneny vrozenéé vady zjivady zjiššttěěnnéé u u žživivěě
narozených dnarozených děětt íí do 1 roku vdo 1 roku věěku dku dííttěětete. . 



Registrace vrozených vad 
v České republice

DalDalšíší zzáásadnsadníí zmzměěna vstoupila v platnost na vstoupila v platnost 
v roce v roce 19941994v souvislosti se zavedenv souvislosti se zavedeníím 10. revize m 10. revize 
MezinMezináárodnrodníí klasifikace nemocklasifikace nemocíí a pa přřidruidru žžených ených 
zdravotnzdravotníích problch probléémmůů (d(dáále MKN le MKN -- 10). 10). 



Registrace vrozených vad 
v České republice

NovNověě se definuje soubor dse definuje soubor děětt íí, za kter, za kteréé se vrozense vrozenéé
vady hlvady hláássíí, i okruh vrozených vad, za kter, i okruh vrozených vad, za kteréé se se 
vyplvyplňňuje tiskopis. uje tiskopis. 
SledujSledujíí se vrozense vrozenéé vady zjivady zjiššttěěnnéé u du děětt íí do do 
dokondokonččenenéého 15. roku ho 15. roku žživotaivota, tj. do 15. narozenin, , tj. do 15. narozenin, 
a u mrtva u mrtvěě narozených dnarozených děětt íí. . HlHl áássíí se vrozense vrozenéé
vybranvybranéé vady, podle 10. revize MKN z kapitoly vady, podle 10. revize MKN z kapitoly 
XVII. XVII. -- VrozenVrozenéé vady, deformace a vady, deformace a 
chromosomchromosomáálnlníí abnormality.abnormality.



Registrace vrozených vad 
v České republice

Od roku Od roku 19961996i novi nověě definovdefinováán n soubor plodsoubor plodůů a da děětt íí
podlpodlééhajhajííccíích hlch hlášášeneníí. . 



Registrace vrozených vad 
v České republice

SledujSledujíí se vrozense vrozenéé vady podle kapitoly XVII. vady podle kapitoly XVII. --
VrozenVrozenéé vady, deformace a vady, deformace a chromosomchromosomáálnlníí
abnormality abnormality -- MKN MKN -- 10, zji10, zjiššttěěnnéé::
--u plodu plodůů, kdy se vrozen, kdy se vrozenáá vada zjistila pvada zjistila přři i 
prenatprenatáálnlníí diagnosticediagnostice
--u samovolných potratu samovolných potratůů nad 500 gramnad 500 gramůů
--u mrtvu mrtv ěě narozených dnarozených děětt íí
--u du děětt íí do dokondo dokonččenenéého 15. roku ho 15. roku žživotaivota



Registrace vrozených vad 
v České republice

VrozenVrozenéé vady jsou jednvady jsou jedníím z informam z informaččnníích systch systéémmůů
v rv ráámci mci NNáárodnrodníího zdravotnickho zdravotnickéého informaho informaččnníího ho 
systsystéémumu (NZIS), který je veden v (NZIS), který je veden v ÚÚstavu stavu 
zdravotnických informaczdravotnických informacíí a statistiky a statistiky ČČeskeskéé
republikyrepubliky ((ÚÚZIS ZIS ČČR). R). 
Kontrolu vyplKontrolu vypl ňňovováánníí tiskopistiskopisůů, jejich k, jejich kóódovdováánníí, , 
popořřizovizováánníí a zpracova zpracováánníí provprováádděějj íí pracovipracoviššttěě
ÚÚZIS ZIS ČČR.R.



Registrace vrozených vad 
v České republice

1960 1960 -- neoficineoficiáálnlníí registrace vrozených vad (VV) registrace vrozených vad (VV) 
vv ÚÚPMD vPMD v PrazePraze

1964 1964 -- oficioficiáálnlníí registrace VV zjiregistrace VV zjiššttěěných ných 

do 28. dne do 28. dne žživota,  vivota,  v ÚÚZISZIS

1975 1975 -- rozrozšíšířřeneníí spektra sledovaných vad z 36 spektra sledovaných vad z 36 

na 60, zjina 60, zjiššttěěných do jednoho roku vných do jednoho roku věěkuku

1994 1994 –– hlhlášášeneníí vvššech typech typůů VV u dVV u děětt íí mrtvmrtv ěě a a žživivěě
narozených, zjinarozených, zjiššttěěných do 15 let vných do 15 let věěkuku

1996 1996 -- sousouččááststíí povinnpovinnéého hlho hlášášeneníí jsou i jsou i úúdaje o daje o 
prenatprenatáálnlníí diagnostice.diagnostice.



CytogenetickCytogenetick áá vyvy ššetetřřeneníí v v ČČRR
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InvazivnInvazivn íí prenatprenat áálnln íí diagnostika, diagnostika, 
chromosomchromosom áálnln íí aberace a aberace a DownDown ůůvv
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InvazivnInvazivn íí prenatprenat áálnln íí diagnostika, diagnostika, 
chromosomchromosom áálnln íí aberace a aberace a DownDown ůůvv
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Metody prenatMetody prenatáálnlníí diagnostiky  v diagnostiky  v ČČR 1994 R 1994 -- 20062006
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Prenatální diagnostika

Zdravotníci vždy měli snahu zabránit narození
postižených jedinců preventivními prostředky. Tyto 
můžeme  rozdělit dvou skupin: 

Primární prevencezabraňuje vzniku dědičné choroby, 
geneticky podmíněné anomálie nebo multifaktoriálně
podmíněné vrozené vady ještě před oplozením, tj. před 
vytvořením patologické zygoty u teratogenně
podmíněných vad před jejich vznikem v průběhu 
těhotenství. 



Prenatální diagnostika

Primární prevence

Mezi hlavní metody primární prevence patří plánované
rodičovství, reprodukce v optimálním věku, vyvarování se 
styku s mutageny a teratogenypřed otěhotněním a 
v průběhu gravidity, zdravý způsob výživy s dostatkem 
vitaminů a stopových prvků. Nelze opominout ani 
prekoncepční i postkoncepční péči o ženy chronicky 
nemocné (epilepsie, diabetes mellitus, fenylketonurie, 
poruchy štítné žlázy a jiné metabolické i endokrinní
poruchy).



Prenatální diagnostika

Sekundární prevence

- zasahuje až po vytvoření patologické zygoty nebo plodu 
v různých stadiích intrauterinního vývoje a zabraňuje 
narození postiženého dítěte s vrozenou vadou (vrozenými 
vadami) předčasným ukončením takovéto gravidity. 

Ke zjištění těchto patologických stavů využíváme metod 
prenatální diagnostiky.



PPÚÚ v v ČČR, 1993 R, 1993 -- 2006, 2006, 
celkovcelkováá a s vrozenými vadamia s vrozenými vadami
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Mrtvorozenost v Mrtvorozenost v ČČR, 1993 R, 1993 -- 2006, 2006, 
celkovcelkováá a s vrozenými vadamia s vrozenými vadami
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ČČNNÚÚ v v ČČR, 1993 R, 1993 -- 2006, 2006, 
celkovcelkováá a s vrozenými vadamia s vrozenými vadami
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PodPodííl vrozených vad na Pl vrozených vad na PÚÚ v v ČČR, 1994 R, 1994 -- 20062006

0 5 10 15 20 25 30 35 40 45

Vrozené vady nervové soustavy (Q00-Q07)

Vrozené vady oka, ucha, obli čeje a krku (Q10-Q18)

Vrozené vady ob ěhové soustavy (Q20-Q28)

Vrozené vady dýchací soustavy (Q30-Q34)

Rozštěp rtu a rozšt ěp patra (Q35-Q37)

Jiné vrozené vady trávicí soustavy (Q38-Q45)

Vrozené vady pohlavních orgán ů (Q50-Q56)

Vrozené vady mo čové soustavy (Q60-Q64)

Vrozené vady svalové a kosterní soustavy (Q65-Q79)

Jiné vrozené vady (Q80-Q89)

Abnormality chromosom ů (Q90-Q99)

Typ vrozené vady                      %

VVV v PVVV v PÚÚ

VVV v registruVVV v registru



PodPodííl vrozených vad na mrtvorozenosti v l vrozených vad na mrtvorozenosti v ČČR, 1994 R, 1994 -- 20062006
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Rozštěp rtu a rozšt ěp patra (Q35-Q37)

Jiné vrozené vady trávicí soustavy (Q38-Q45)

Vrozené vady pohlavních orgán ů (Q50-Q56)

Vrozené vady mo čové soustavy (Q60-Q64)

Vrozené vady svalové a kosterní soustavy (Q65-Q79)

Jiné vrozené vady (Q80-Q89)

Abnormality chromosom ů (Q90-Q99)

Typ vrozené vady                      %

1,67  VV na 1 d1,67  VV na 1 dííttěě

VVV v mrtvorozenostiVVV v mrtvorozenosti

VVV v registruVVV v registru



PodPodííl vrozených vad na l vrozených vad na ČČNNÚÚ v v ČČR, 1994 R, 1994 -- 20062006
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Rozštěp rtu a rozšt ěp patra (Q35-Q37)
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Vrozené vady pohlavních orgán ů (Q50-Q56)

Vrozené vady mo čové soustavy (Q60-Q64)

Vrozené vady svalové a kosterní soustavy (Q65-Q79)

Jiné vrozené vady (Q80-Q89)

Abnormality chromosom ů (Q90-Q99)

Typ vrozené vady                      %

1,41  VV na 1 d1,41  VV na 1 dííttěě

VVV v VVV v ČČNNÚÚ

VVV v registruVVV v registru



1994 1994 --19971997 20022002--2005      20062005      2006

PPÚÚ:: 19,83 %19,83 % 15,15 %15,15 % 14,63 %14,63 %

Mrtvorozenost:Mrtvorozenost: 13,39 %13,39 % 4,59 %           7,41 %4,59 %           7,41 %

ČČNNÚÚ:: 32,93 %32,93 % 32,69 %32,69 % 32,33 %32,33 %

PodPodííl vrozených vad na l vrozených vad na úúmrtnostech v  mrtnostech v  ČČR, 1994 R, 1994 -- 20062006



ČČNNÚÚ v v ČČR, 2000R, 2000--2006, spektrum diagn2006, spektrum diagn óózz
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VrozenVrozen éé vady u narozených v vady u narozených v ČČR, 1994 R, 1994 --
20062006

0,0

50,0

100,0

150,0

200,0

250,0

300,0

350,0

400,0

450,0

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

rok

na 10 000 živ ě narozených * rok 2006 - p ředběžné údaje

*



VrozenVrozen éé vady u narozených v vady u narozených v ČČR, 1994 R, 1994 --
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VrozenVrozen éé vady u narozených v vady u narozených v ČČR, 1994 R, 1994 --
20062006
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KongenitKongenit áálnln íí anomanom áálie lie čči vrozeni vrozen éé vadyvady jsou termjsou term ííny, ny, 
kterých se ukterých se u žžíívváá k oznak ozna ččeneníí vývojových poruch, ktervývojových poruch, kter éé jsou jsou 
ppřříítomny ptomny p řři narozeni narozen íí. . 
PopulaPopula ččnníí teratologieteratologie je interdisciplinje interdisciplin áárnrn íí obor, který obor, který 
zkoumzkoum áá ppřřííččiny, mechanismy a vzorce abnorminy, mechanismy a vzorce abnorm áálnln íího ho 
vývoje. vývoje. 
DisrupceDisrupce je morfologický defekt orgje morfologický defekt org áánu nebo urnu nebo ur ččitit éé ččáásti sti 
ttěěla, jehola, jeho žž ppřřííččinou je pinou je p řřerueru ššeneníí nebo znebo z áásah do prsah do pr ůůbběěhu hu 
ppůůvodnvodn ěě normnorm áálnln íího vývojovho vývojov éého procesu. Podle tho procesu. Podle t ééto to 
definice jsou morfologickdefinice jsou morfologick éé zmzměěny nny n áásledujsleduj ííccíí po expozici po expozici 
teartogennteartogenn ůůmm (faktor(faktor ůům zevnm zevn íího prostho prost řřededíí zvyzvy ššujuj ííccíí
hladinu hladinu teratogenezeteratogeneze ) pova) pova žžovov áány za ny za disrupcedisrupce . . 
DisrupceDisrupce nemnemůžůže být de být d ěědidiččnnáá, av, avššak dak děědidiččnnéé faktory faktory 
mohou ovlivmohou ovliv ňňovat vznik a vývoj ovat vznik a vývoj disrupcedisrupce ..



ZZáákladnkladn íí koncepce teratologie je postavena na skutekoncepce teratologie je postavena na skute ččnosti, nosti, 
žže e ururččitit áá vývojovvývojov áá stadia jsou k stadia jsou k disrupcidisrupci cilivciliv ěějjšíší, ne, nežž
ostatnostatn íí..

PPřřííččiny vrozených vad lze rozdiny vrozených vad lze rozd ěělit na: lit na: 
1)1) genetickgenetick éé faktory, jako jsou faktory, jako jsou chromozomchromozom áálnln íí aberace;  aberace;  
2)2) faktory zevnfaktory zevn íího prostho prost řřededíí.  Mnoho b.  Mnoho b ěžěžných vrozených ných vrozených 

vad vznikvad vznik áá spolespole ččným pným p ůůsobensoben íím genetických a zevnm genetických a zevn íích ch 
faktorfaktor ůů -- na podkladna podklad ěě multifaktorimultifaktori áálnln íí dděědidiččnosti. nosti. 
Odhaduje se, Odhaduje se, žže e aažž 10% vrozených vad u 10% vrozených vad u ččlovlov ěěka je ka je 
ppůůsobeno sobeno disruptivndisruptivn íímm ppůůsobensoben íím faktorm faktor ůů zevnzevn íího ho 
prostprost řřededíí ((PersaudPersaud 1985, 1990; 1985, 1990; ThomsonThomson 1991). U 1991). U 5050--60% 60% 
vrozených vad zvrozených vad z ůůstst áávajvaj íí ppřřííččiny nepozniny nepozn áányny . Vrozen. Vrozen éé
vady mohou být vady mohou být izolovanizolovan éé nebo mnohonebo mnoho ččetnetn éé; klinicky ; klinicky 
nevýznamnnevýznamn éé čči významni významn éé. . IzolovanIzolovan éé nevýznamnnevýznamn éé
anomanom áálie lze najlie lze naj íít at ažž u 14% novorozencu 14% novorozenc ůů ((JonesJones , 1997). , 1997). 



RozRozššttěěpovpovéé vady centrvady centráálnlníího nervovho nervovéého systho systéémumu

do skupiny rozdo skupiny rozššttěěpových vad centrpových vad centráálnlníího nervovho nervovéého systho systéému mu 
řřadadííme me anencefaliianencefalii (A),(A), spinu spinu bifidubifidu (SB)(SB) a a encefalokencefalokéélulu (E).(E).
EtiologieEtiologie ttěěchto vrozených vad (VV) je schto vrozených vad (VV) je snejvnejvěěttšíší
pravdpravděěpodobnostpodobnostíí multifaktorimultifaktori áálnlníí, s, surur ččitým  vlivem itým  vlivem 
zevnzevníího prostho prostřřededíí na stranna straněě jednjednéé a ura urččitou rolitou rol íí polygennpolygenníí
dděědidiččnosti na strannosti na straněě druhdruh éé. . 

Incidence Incidence ttěěchto vad jevchto vad jevíí výraznvýraznéé odchylky vodchylky v zzáávislosti na vislosti na 
faktorech etnických, geografických, ale i sezfaktorech etnických, geografických, ale i sezóónnnníích a ch a 
socisociáálnlníích. Dch. Důůleležžitou roli, dle novitou roli, dle nověějj šíších nch náázorzorůů, hraje p, hraje přři i 
vzniku tvzniku těěchto vad nedostatek kyseliny listovchto vad nedostatek kyseliny listovéé vv potravpotravěě
ttěěhotných hotných žžen a zvaen a zvažžuje se i mouje se i možžný vliv expozice tepla ný vliv expozice tepla 
((saunovsaunováánníí, hore, horeččka pka přři infekci) a dali infekci) a dalšíších ch teratogenteratogenůů...



RozRozššttěěpovpovéé vady centrvady centráálnlníího nervovho nervovéého systho systéémumu

AnencefalieAnencefalie

je vrozenje vrozenáá vada charakterizovanvada charakterizovanáá nnáálezem, kdy pro lezem, kdy pro 
defekt uzdefekt uzáávvěěru mozkových vru mozkových vááččkkůů je defekt je defekt 
mměěkkých i tvrdých tkkkých i tvrdých tk áánníí lebky. lebky. 
Tato vada je letTato vada je letáálnlníí, , řřada takto postiada takto postižžených plodených plodůů
se samovolnse samovolněě potratpotrat íí, odum, odumřře e intrauterinnintrauterinn ěě čči se i se 
rodrodíí ppřřededččasnasněě. . 
PostnatPostnatáálnlníí ppřřeežžíívváánníí novorozencnovorozencůů ss touto VV je touto VV je 
jen krjen kr áátkodobtkodobéé..



RozRozššttěěpovpovéé vady centrvady centráálnlníího nervovho nervovéého systho systéémumu

PrenatPrenatáálnlníí diagnostikadiagnostika

PrenatPrenatáálnlníí diagnostika diagnostika nekrytých defektnekrytých defektůů neurneuráálnlníí trubicetrubice je je 
zalozaložžena na dvou nezena na dvou nezáávislých vislých neinvazivnneinvazivnííchch screeningovýchscreeningových
metodmetodáách ch -- vyvyššetetřřeneníí hladin hladin alfafetoproteinalfafetoproteinůů vv ssééru matky a ru matky a 
ultrazvukovultrazvukov éém vym vyššetetřřeneníí. U otev. U otevřřených defektených defektůů neurneuráálnlníí
trubice jsou hladiny trubice jsou hladiny alfafetoproteinalfafetoproteinůů zvýzvýššenenéé (podobn(podobněě jako jako 
u defektu defektůů ststěěny bny břřiiššnníí). Vy). Vyššetetřřeneníí se provse provááddíí v 15. v 15. -- 17. týdnu 17. týdnu 
gravidity. gravidity. 
U krytých defektU krytých defektůů bývajbývajíí hladiny hladiny alfafetoproteinalfafetoproteinůů normnormáálnlníí. . 
Samotný biochemický Samotný biochemický screeningscreeningje zatje zatíížžen uren urččitým poitým poččtem tem 
falefaleššnněě pozitivnpozitivníích, ale i falech, ale i faleššnněě negativnnegativníích výsledkch výsledkůů, proto , proto 
je je nutnnutnéé toto vytoto vyššetetřřeneníí kombinovat sekombinovat sesonografickýmsonografickým
vyvyššetetřřeneníímm plodu. plodu. 



RozRozššttěěpovpovéé vady centrvady centráálnlníího nervovho nervovéého systho systéémumu

PrenatPrenatáálnlníí diagnostikadiagnostika

Ultrazvukovým vyUltrazvukovým vyššetetřřeneníímm je moje možžnnéé diagnostikovat diagnostikovat 
anencefaliianencefalii jiji žž kolem 10. týdne. kolem 10. týdne. 
Diagnostika dalDiagnostika dalšíších mch méénněě výrazných defektvýrazných defektůů neurneuráálnlníí
trubice je ntrubice je něěkdy slokdy složžitit ěějj šíší. . 
KromKrom ěě ppřříímméé diagnostiky defektu, mdiagnostiky defektu, můžůže pro tuto vadu e pro tuto vadu 
svsvěěddččit i prokit i prok áázaný hydrocefalus nebo deformity dolnzaný hydrocefalus nebo deformity dolníích ch 
konkonččetin, zpetin, způůsobensobenéé defektem inervace pdefektem inervace přřííslusluššných ných 
svalových skupin. svalových skupin. 



KrajKraj 20062006 20002000--20052005 20062006 20002000--20052005

PrahaPraha 11 1111 00 11
StStřředoedoččeskýeský 00 1818 00 00
JihoJihoččeskýeský 11 1010 00 00
PlzePlzeňňskýský 33 1111 00 00
KarlovarskýKarlovarský 00 55 00 22
ÚÚsteckýstecký 22 1414 11 11
LibereckýLiberecký 11 77 00 00
KrKráálovlovééhradeckýhradecký 00 99 00 00
PardubickýPardubický 44 99 00 00
VysoVysoččinaina 33 77 00 00
JihomoravskýJihomoravský 33 1212 00 11
OlomouckýOlomoucký 00 1111 00 11
ZlZlíínskýnský 33 77 00 00
MoravskoslezskýMoravskoslezský 11 1414 00 11

Anencefalie v Anencefalie v ČČR, 2000 R, 2000 –– 20062006
PDPD NN



Incidence anencefalie, Incidence anencefalie, ČČR 1961 R 1961 -- 20062006
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PrenatPrenatáálnlníí diagnostika anencefalie v diagnostika anencefalie v ČČR: R: 
2000 2000 -- 20062006
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Týden tTýden těěhotenstvhotenstvíí -- anencefalieanencefalie, , ČČR 1996 R 1996 –– 20062006
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Anencefalie, Anencefalie, ČČR, 1994 R, 1994 –– 20042004
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AnencefalieAnencefalie, ICBDMS, 2003, ICBDMS, 2003
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RozRozššttěěpovpovéé vady centrvady centráálnlníího nervovho nervovéého systho systéémumu

Spina Spina bifidabifida
je vrozenje vrozenáá vada charakterizovanvada charakterizovanáá defektem pdefektem pááteteřře e 
ve stve střřednedníí ččáářře, který me, který můžůže me míít za nt za náásledek sledek prolapsprolaps
obsahu pobsahu pááteteřřnníího kanho kanáálu. Defekt mlu. Defekt můžůže být e být 
lokalizovlokalizováán n ventrventráálnlněě nebo dorznebo dorzáálnlněě. Dorz. Dorzáálnlníí
defekty se ddefekty se dáále dle děěll íí na defekty na defekty krytkryt éé a nekryta nekrytéé.  .  
KrytKryt éé defekty mohou být defekty mohou být asymptomatickasymptomatickéé nebo nebo 
ss loklokáálnlníím nm náálezem lezem hypertrichhypertrich óózyzy čči i 
hyperpigmentacehyperpigmentace. U nekrytých dorz. U nekrytých dorzáálnlníích defektch defektůů
rozlirozli ššujeme SB sujeme SB smeningokmeningokééloulou, , 
meningomyelokmeningomyelokééloulou, , myelomeningokmyelomeningokééloulou a a 
ss myeloschizoumyeloschizou. Progn. Prognóóza tza těěchto VV je jak chto VV je jak 
ss hlediska mortality, tak i morbidity velmi zhlediska mortality, tak i morbidity velmi z áávavažžnnáá..



KrajKraj 20062006 20002000--20052005 20062006 20002000--20052005

PrahaPraha 33 1010 11 66
StStřředoedoččeskýeský 44 1313 00 66
JihoJihoččeskýeský 33 1212 00 88
PlzePlzeňňskýský 33 55 00 33
KarlovarskýKarlovarský 11 00 22 55
ÚÚsteckýstecký 00 2222 33 1111
LibereckýLiberecký 11 55 00 11
KrKráálovlovééhradeckýhradecký 22 1111 11 33
PardubickýPardubický 33 66 33 99
VysoVysoččinaina 66 1313 11 99
JihomoravskýJihomoravský 33 1111 00 1111
OlomouckýOlomoucký 33 1515 00 66
ZlZlíínskýnský 22 44 00 44
MoravskoslezskýMoravskoslezský 33 1212 33 55

Spina bifida v Spina bifida v ČČR, 2000 R, 2000 –– 20062006
PDPD NN



Incidence spina bifida, Incidence spina bifida, ČČR 1961 R 1961 -- 20062006
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PrenatPrenatáálnlníí diagnostika spina bifida v diagnostika spina bifida v ČČR: R: 
2000 2000 -- 20062006
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Týden tTýden těěhotenstvhotenstvíí -- spina spina bifidabifida , , ČČR 1996 R 1996 -- 20062006
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Spina bifida, Spina bifida, ČČR, 1994 R, 1994 –– 20042004
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Spina Spina bifidabifida , ICBDMS, 2003, ICBDMS, 2003
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Vrozený hydrocefalusVrozený hydrocefalus

je vrozenje vrozenáá vada charakterizovanvada charakterizovanáá nahromadnahromaděěnníím m 
zvzvěěttššenenéého mnoho množžstvstvíí cerebrospincerebrospináálnlníího moku ho moku 
vv komorovkomorovéém systm systéému mozku (hydrocefalus mu mozku (hydrocefalus internusinternus) ) 
nebo mezi mozkem a nebo mezi mozkem a duradura mater (hydrocefalus mater (hydrocefalus 
externusexternus). V). V ddůůsledku toho se sekundsledku toho se sekundáárnrn ěě zvzvěěttššuje uje 
velikost hlavivelikost hlaviččky plodu a dochky plodu a docháázzíí kk popošškozenkozeníí daldalšíšího ho 
vývoje mozku. Existuje mnoho pvývoje mozku. Existuje mnoho přřííččin vzniku tin vzniku t ééto VV. to VV. 
Vrozený hydrocefalus se mVrozený hydrocefalus se můžůže vyskytovat samostatne vyskytovat samostatněě
nebo vnebo vkombinaci skombinaci s jinými VV. jinými VV. 



Vrozený hydrocefalusVrozený hydrocefalus

PomPoměěrnrn ěě ččastý  je souastý  je souččasný výskyt vrozených srdeasný výskyt vrozených srdeččnníích vad, ch vad, 
atratr ééziziíí vv oblasti GIT, oblasti GIT, chromozomchromozomáálnlnííchch abnormalit nebo abnormalit nebo 
anoftalmieanoftalmie. . 
Vrozený hydrocefalus tVrozený hydrocefalus tééžž vznikvznikáá sekundsekundáárnrn ěě u nu něěkterých kterých 
vrozených vad centrvrozených vad centráálnlníího nervovho nervovéého systho systéému. Zmu. Z rozrozššttěěpových pových 
vad CNS bývvad CNS býváá u otevu otevřřenenéé spina spina bifidabifida nebo nebo encefalokencefalokéélyly, p, přři i 
nněěkterých dalkterých dalšíších VV mozku (Arnoldch VV mozku (Arnold--ChiarihoChiariho malformace, malformace, 
ageneseagenesecorporiscorporis callosicallosi, , agenezeagenezemozemozeččku, Dandyku, Dandy--WalkerWalker
syndrom) nebo je podmsyndrom) nebo je podmíínněěn geneticky n geneticky -- autozomautozomáálnlněě recesivnrecesivníí
((atrezieatrezie foramenforamen LuschkaeLuschkaea a MagendiMagendi) nebo na X) nebo na X--chromozom chromozom 
vváázanzanáá dděědidiččnost (stennost (stenóóza za SylviovaSylviova aqueaduktuaqueaduktu).).



Vrozený hydrocefalusVrozený hydrocefalus

Vyskytuje se i jako souVyskytuje se i jako souččáást syndromst syndromůů ((KlippelKlippel --FeilFeil, , WalkerWalker --
WarburgWarburg , VACTERL, , VACTERL, HydrolethalusHydrolethalus syndrome). syndrome). 
Vrozený hydrocefalus je spojovVrozený hydrocefalus je spojováán n i s výskytem i s výskytem intrauterinnintrauterinn ěě
probproběěhlých infekchlých infekcíí -- toxoplazmozatoxoplazmoza, rubeola, infekce , rubeola, infekce 
cytomegaloviremcytomegalovirem), expanzivn), expanzivníích procesch procesůů čči i intrauterinnintrauterinn ííhoho
krvkrv áácenceníí. . 
DalDalšíšími pmi přřííččinami mohou být  inami mohou být  hypersekrece mozkomhypersekrece mozkomíšíšnníího ho 
mokumoku (papilom (papilom chorioidchorioidáálnlnííchch plexplexůů) nebo naopak ) nebo naopak 
hyporesorbcehyporesorbce–– chybchyběěnníí arachnoidarachnoidáálnlnííchch klkklk ůů, obliterace , obliterace 
sagitsagitáálnlníího sinu. ho sinu. 
Výskyt vrozenVýskyt vrozenéého hydrocefalu vho hydrocefalu vpopulaci je udpopulaci je udáávváán pn přřibliibli žžnněě
0,3 0,3 –– 2,0 : 1 000 2,0 : 1 000 žživivěě narozených.narozených.



Incidence hydrocefalu, Incidence hydrocefalu, ČČR 1961 R 1961 -- 20062006
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KongenitKongenitáálnlníí hydrocefalus, hydrocefalus, ČČR, 1994 R, 1994 -- 20042004
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KongenitKongenitáálnlníí hydrocefalus, ICBDMS, 2003hydrocefalus, ICBDMS, 2003
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RozRozššttěěpovpovéé vady bvady břřiiššnníí ststěěnyny

do skupiny rozdo skupiny rozššttěěpových vad  bpových vad  břřiiššnníí ststěěny ny řřadadííme me 
omfalokomfalokéélulu a a gastroschgastroschíízuzu. . V etiologii těchto 
poruch se zřejmě také uplatňují ischemické změny. 
Literárn ě udávanáčetnost je zhruba 1 : 6 - 20 000 
živě narozených. Rozdílná prognóza obou vad je 
dána především odlišným procentem přidružených 
anomálií. Špatná prognóza omfalokély je dána tím, 
že 10 až 50 % je provázeno srdeční vadou,  téměř
40 % je provázeno VV urogenitálního traktu. Dále 
se často vyskytují i VV gastrointestinálního traktu 
nebo defekty neurální trubice.



RozRozššttěěpovpovéé vady bvady břřiiššnníí ststěěnyny

PrenatPrenatáálnlníí diagnostikadiagnostika

ZZ neinvazivnneinvazivnííchch metod se vyumetod se využžíívváá biochemický biochemický 
screeningscreening-- vyvyššetetřřeneníí αααααααα--fetoproteinufetoproteinu ze sze sééra matky, ra matky, 
ovovššem hlavnem hlavníí neinvazivnneinvazivníí metodou, ktermetodou, kteráá vede vede 
kk diagnostice, je ultrazvukovdiagnostice, je ultrazvukovéé vyvyššetetřřeneníí plodu. Toto plodu. Toto 
vyvyššetetřřeneníí umoumožňžňuje rozliuje rozli ššeneníí mezi obmezi oběěma typy vad.        ma typy vad.        
U U gastroschgastroschíízyzy je vje vžždy  patrný normdy  patrný normáálnlníí úúpon pon 
pupepupeččnnííku a jsou pku a jsou přříítomny volntomny volnéé ststřřevnevníí klikli ččky volnky volněě
plovoucplovoucíí vv amniamniáálnlníí tekutintekutin ěě. Defekt je nej. Defekt je nejččastastěěji  ji  
vpravo od vpravo od úúponu pupeponu pupeččnnííku. Zku. Z invazivninvazivnííchch metod se metod se 
vyuvyužžíívváá amniocentamniocentéézyzy kk vylouvylouččeneníí čči potvrzeni potvrzeníí
chromozomchromozomáálnlnííchch aberacaberacíí..



RozRozššttěěpovpovéé vady bvady břřiiššnníí ststěěnyny

OmfalokOmfalokéélala

je ventrje ventráálnlníí defekt pdefekt přřednedníí bbřřiiššnníí ststěěny, pny, přři kteri kter éém m 
dochdocháázzíí kk herniaciherniaci intraabdominintraabdomin áálnlnííchch orgorgáánnůů do baze do baze 
pupepupeččnnííku. Pro vznik ku. Pro vznik omfalokomfalokéélyly je dje důůleležžitý jednak itý jednak 
narunaruššený vývoj bený vývoj břřiiššnníí ststěěny, jednak poruny, jednak poruššenenáá rotace rotace 
prvnprvn íího obdobho obdobíí, kdy se fyziologick, kdy se fyziologickáá kýla spontkýla spontáánnnněě
nereponuje a klinereponuje a kliččka stka střřednedníího stho střřeva zeva zůůststáávváá zadrzadržžena ena 
vv pupepupeččnníím stvolu am stvolu ažž do porodu. do porodu. HerniovanHerniovanéé orgorgáány ny 
jsou kryty jsou kryty amnioperitoneamnioperitoneáálnlníí membrmembráánou. Bnou. Běěhem hem 
vývoje vznikvývoje vznikáá vada chybným spojenvada chybným spojeníím m ččtytyřř
ektomezodermovýchektomezodermovýchplotplotéének. Pokud pnek. Pokud přřevaevažžuje defekt uje defekt 
kaudkaudáálnlníí čči kranii krani áálnlníí plotplotéénky, mnky, můžůže být e být omfalokomfalokéélala
provprováázena zena extrofiextrofi íí momoččovovéého mho měěchýchýřře, defektem sterna e, defektem sterna 
čči srdei srdeččnníí ektopiektopiíí..



RozRozššttěěpovpovéé vady bvady břřiiššnníí ststěěnyny

GastroschGastroschíízaza

je je paraumbilikparaumbilik áálnlníí defekt bdefekt břřiiššnníí ststěěny sny s herniacherniacíí (na (na 
rozdrozdííl od l od omfalokomfalokéélyly) ) -- nekrytých nekrytých intraabdominintraabdomin áálnlnííchch
orgorgáánnůů do do amniamniáálnlníí dutiny. dutiny. 

PPřřííččinou vzniku tinou vzniku tééto vady je ischto vady je ischéémie pmie přři involuci i involuci 
umbilikumbilik áálnlníí vvéény ny čči  i  omfalomezenterickomfalomezenterickéé arteriearterie. . 
PPřřibliibli žžnněě v 25 % je souv 25 % je souččasnasněě ppřříítomna daltomna dalšíší porucha porucha 
gastrointestingastrointestináálnlnííhoho traktu traktu -- malrotacemalrotace, , atratr ééziezie čči i 
stenstenóóza. V 15 % bývza. V 15 % býváá sousouččááststíí BeckwiteBeckwiteůůvv--
WiedemannWiedemannůůvv syndrom (syndrom (organomegalieorganomegalie, , makroglosiemakroglosie
a hypoglyka hypoglykéémie).mie).



KrajKraj 20062006 20002000--20052005 20062006 20002000--20052005

PrahaPraha 22 77 33 22
StStřředoedoččeskýeský 00 88 11 1010
JihoJihoččeskýeský 22 1010 11 55
PlzePlzeňňskýský 22 00 33 11
KarlovarskýKarlovarský 11 00 00 55
ÚÚsteckýstecký 11 1313 00 44
LibereckýLiberecký 11 22 00 11
KrKráálovlovééhradeckýhradecký 00 22 00 44
PardubickýPardubický 00 33 22 00
VysoVysoččinaina 22 66 11 66
JihomoravskýJihomoravský 00 44 00 33
OlomouckýOlomoucký 22 33 00 33
ZlZlíínskýnský 11 33 00 66
MoravskoslezskýMoravskoslezský 33 99 22 66

OmfalokOmfalokééla v la v ČČR, 2000 R, 2000 –– 20062006
PDPD NN



Incidence omfalokIncidence omfalok éély, ly, ČČR 1961 R 1961 -- 20062006
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PrenatPrenatáálnlníí diagnostika diagnostika omfalokomfalokéélyly v v ČČR: R: 
2000 2000 -- 20062006
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Týden tTýden těěhotenstvhotenstvíí -- omfalokomfalokéélala, , ČČR 1996 R 1996 -- 20022002
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průměr 17,10 průměr 17,46



Defekty bDefekty břřiiššnníí ststěěny, ny, omfalokomfalokéélala ČČR, 1994 R, 1994 –– 20042004

1,02%

6,12%4,08% 88,78%

0-6 dnů 7-28 dnů 29-365 dnů přežívá



KrajKraj 20062006 20002000--20052005 20062006 20002000--20052005

PrahaPraha 22 1515 00 66
StStřředoedoččeskýeský 33 1212 22 88
JihoJihoččeskýeský 00 77 00 11
PlzePlzeňňskýský 33 55 11 22
KarlovarskýKarlovarský 11 33 11 00
ÚÚsteckýstecký 55 2121 00 11
LibereckýLiberecký 11 55 00 33
KrKráálovlovééhradeckýhradecký 00 1010 00 33
PardubickýPardubický 00 44 00 22
VysoVysoččinaina 00 77 00 11
JihomoravskýJihomoravský 00 1616 11 33
OlomouckýOlomoucký 00 55 11 11
ZlZlíínskýnský 00 66 11 44
MoravskoslezskýMoravskoslezský 11 1616 00 33

GastroschGastroschííza v za v ČČR, 2000 R, 2000 –– 20062006
PDPD NN



Incidence gastroschIncidence gastrosch íízy, zy, ČČR 1961 R 1961 -- 20062006
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PrenatPrenatáálnlníí diagnostika gastroschdiagnostika gastroschíízy v zy v ČČR: R: 
2000 2000 -- 20062006
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Týden těhotenství - gastroschíza, ČR 1996 - 2006
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Defekty bDefekty břřiiššnníí ststěěny, ny, gastroschgastroschíízaza, , ČČR, 1994 R, 1994 -- 20042004
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VrozenVrozenéé vady ledvinvady ledvin

do skupiny vrozených vad ledvin patdo skupiny vrozených vad ledvin patřříí::

AgenezeAgenezeledvin, ledvin, hypoplhypoplááziezie ledvin, cystickledvin, cystickáá
dysplaziedysplazieledvin (novledvin (nověě nazývannazývanéé souhrnsouhrněě jako jako 
adysplazieadysplazie), ), hydronefrhydronefr óózaza..

PPřři i adysplaziiadysplazii ledviny nejsou pledviny nejsou přříítomny na obou tomny na obou 
stranstranáách. Uretery a ch. Uretery a renrenáálnlníí arteriearterie chybchyběějj íí, mo, moččový ový 
mměěchýchýřř je je hypoplastickýhypoplastický nebo nennebo neníí vyvinut. Podle vyvinut. Podle 
rodokmenrodokmenůů je je adysplazieadysplazieledvin ledvin autozomautozomáálnlněě
dominantndominantníí se snse sníížženou penetracenou penetracíí a ra růůznou znou 
expresivitou. Penetrace se odhaduje na 50expresivitou. Penetrace se odhaduje na 50--90 %. 90 %. 
Charakteristickým znakem Charakteristickým znakem adysplazieadysplazieve ve fetfetáálnlníímm
obdobobdobíí je je oligohydramnionoligohydramnion..



VrozenVrozenéé vady ledvinvady ledvin
DDáále se mle se můžůže vyskytnout u e vyskytnout u autozomautozomáálnlněě dominantndominantněě
dděědidiččnnéého syndromu ho syndromu akroakro--renalrenal--mandibulmandibuláárnrn ííhoho. . 
AgenezeAgenezeledvin vledvin vššak mohou být spojeny i se ak mohou být spojeny i se syndromem syndromem 
MURCSMURCS ((aplazieaplazieMullerovaMullerova vývodu, vývodu, aplazieaplazie
stejnostrannstejnostrannéé ledviny a ledviny a dysplaziidysplazii cervikcervikáálnlníích ch somitsomitůů). ). 
PPřři oboustranni oboustrannéém  postim  postižženeníí se sekvence MURCS se sekvence MURCS 
kombinuje skombinuje s oligohydramniovouoligohydramniovou sekvencsekvencíí. . 
AgenezeAgenezeledvin mledvin můžůže být ne být něěkdy kdy sousouččááststíí
chromozomchromozomáálnlnííchch syndromsyndromůů -- trizomietrizomie 22, 21, 13, 18, 22, 21, 13, 18, 
monozomiemonozomieX. X. 
ZZ nemendelovských syndromnemendelovských syndromůů se výskyt se výskyt agenezeagenezeledvin ledvin 
ududáávváá u u VATER syndromuVATER syndromu, sporadicky se vyskytuje u , sporadicky se vyskytuje u 
diabetu diabetu mellitumellitu matkymatky nebo jako sounebo jako souččáást st syndromu syndromu 
kaudkaudáálnlníí regreseregrese..



VrozenVrozenéé vady ledvinvady ledvin

ČČasto bývajasto bývajíí sousouččasnasněě ppřříítomny daltomny dalšíší VV:  napVV:  napřř.                    .                    
v v sekvenci sekvenci PotterovPotterovéé. Do obrazu t. Do obrazu tééto jednotky kromto jednotky krom ěě
oboustrannoboustrannéé agenezeagenezeledvin mohou patledvin mohou patřřit rozit rozššttěěpovpovéé
vady CNS, hypoplazie plic, dalvady CNS, hypoplazie plic, dalšíší vady urogenitvady urogenitáálnlníího ho 
traktu a traktu a atratr ééziezie gastrointestingastrointestináálnlnííhoho traktu (traktu ( atratr ééziezie
jj íícnu, cnu, anorektanorektáálnlníí malformace). Dmalformace). Děědidiččnost tnost tééto to 
jednotky mjednotky můžůže být e být polygennpolygenníí, , autozomautozomáálnlněě dominantndominantníí
i i autozomautozomáálnlněě recesivnrecesivníí. . 
RenRenáálnlníí adysplazieadysplaziese vse vššak vyskytuje i u nak vyskytuje i u něěkterých kterých 
autozomautozomáálnlněě recesivnrecesivníích syndromch syndromůů, nap, napřř. syndromu . syndromu 
MeckelovaMeckelova--Gruberova, Gruberova, FraserovaFraserova, COFS (, COFS (cerebrocerebro--
okulookulo--faciofacio--skeletskeletáálnlníí syndrom), psyndrom), přři syndromu i syndromu 
SaldinoSaldino--NoonanovNoonanověě. . 



VrozenVrozenéé vady ledvinvady ledvin

PrenatPrenatáálnlníí diagnostikadiagnostika

PrenatPrenatáálnlníí diagnostika diagnostika agenezeagenezeledvin je zaloledvin je založžena ena 
hlavnhlavněě na na neinvazivnneinvazivníí screeningovscreeningovéé metodmetoděě --
ultrazvukovultrazvukov éém vym vyššetetřřeneníí. . 
AgenezeAgenezeledvin mledvin můžůže být diagnostikovane být diagnostikovanáá jiji žž od 12. od 12. 
týdne gravidity. týdne gravidity. 
Na Na ageneziageneziledvin mledvin můžůže upozornit i diagnostikovaný e upozornit i diagnostikovaný 
oligohydramnionoligohydramnion a absence na absence nááplnplněě momoččovovéého mho měěchýchýřře. e. 
VV nněěkterých pkterých přříípadech padech -- hlavnhlavněě u oboustranných u oboustranných 
agenezagenezíí tvotvořřííccíích sekvenci ch sekvenci PotterovPotterovéé -- jsou jsou zvýzvýššenenéé
hodnoty hodnoty alfafetoproteinualfafetoproteinu vv ssééru matkyru matky , nen, neníí to vto vššak ak 
pravidlem. pravidlem. 



KrajKraj 20062006 20002000--20052005 20062006 20002000--20052005

PrahaPraha 11 55 88 1818
StStřředoedoččeskýeský 11 55 44 1616
JihoJihoččeskýeský 11 66 44 1111
PlzePlzeňňskýský 00 00 00 77
KarlovarskýKarlovarský 00 33 00 55
ÚÚsteckýstecký 33 88 99 1313
LibereckýLiberecký 11 44 55 99
KrKráálovlovééhradeckýhradecký 00 66 44 1919
PardubickýPardubický 00 55 77 66
VysoVysoččinaina 22 44 33 1414
JihomoravskýJihomoravský 44 66 55 2626
OlomouckýOlomoucký 00 44 22 2525
ZlZlíínskýnský 00 66 77 1717
MoravskoslezskýMoravskoslezský 22 88 1212 3939

Ageneze/hypoplAgeneze/hypopláázie ledvin v zie ledvin v ČČR, 2000 R, 2000 –– 20062006
PDPD NN



Incidence ageneze, hypoplIncidence ageneze, hypopl áázie ledvin, zie ledvin, ČČR 1961 R 1961 
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PrenatPrenatáálnlníí diagnostika diagnostika agnezeagneze/hypopl/hypopláázie ledvin zie ledvin 
v v ČČR: 2000 R: 2000 -- 20062006
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Ageneze/Ageneze/hypoplhypoplááziezie ledvin, ledvin, ČČR, 1994 R, 1994 -- 20042004
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KrajKraj 20062006 20002000--20052005 20062006 20002000--20052005

PrahaPraha 44 55 10  10  3535
StStřředoedoččeskýeský 11 22 33 3131
JihoJihoččeskýeský 11 55 66 1616
PlzePlzeňňskýský 11 55 11 1919
KarlovarskýKarlovarský 00 11 22 1515
ÚÚsteckýstecký 00 44 99 3636
LibereckýLiberecký 11 44 44 1616
KrKráálovlovééhradeckýhradecký 00 55 22 1616
PardubickýPardubický 11 11 22 1313
VysoVysoččinaina 00 44 00 1010
JihomoravskýJihomoravský 22 33 44 3838
OlomouckýOlomoucký 11 33 33 1818
ZlZlíínskýnský 00 55 33 1414
MoravskoslezskýMoravskoslezský 11 55 99 4848

CystickCystickéé ledviny v ledviny v ČČR, 2000 R, 2000 –– 20062006
PDPD NN



Incidence cystických ledvin, Incidence cystických ledvin, ČČR 1961 R 1961 --
20062006
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PrenatPrenatáálnlníí diagnostika cystických ledvin v diagnostika cystických ledvin v ČČR: R: 
2000 2000 -- 20062006
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CystickCystickéé ledviny, ledviny, ČČR, 1994 R, 1994 -- 20042004
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CystickCystickéé ledviny, ICBDMS, 1998ledviny, ICBDMS, 1998
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DownDownůůvv syndromsyndrom

DownDownůůvv syndromsyndrom (DS) i v(DS) i v sousouččasnasnéé dobdoběě
ppřředstavuje jednu ze zedstavuje jednu ze záávavažžných vrozených vad. Je ných vrozených vad. Je 
to nejto nejččastastěějj šíší a nejzna nejznáámměějj šíší chromozomchromozomáálnlníí
aberace. Zaberace. Ztohoto dtohoto důůvodu patvodu patřříí DownDownůůvv syndrom syndrom 
mezi prvnmezi prvníí vrozenvrozenéé vady, ktervady, kteréé se lse léékakařřskskáá vvěěda da 
snasnažžila diagnostikovat postnatila diagnostikovat postnatáálnlněě i prenati prenatáálnlněě. . 
VV sousouččasnosti jsou vasnosti jsou vČČeskeskéé republice (republice (ČČR) jiR) ji žž
ttéémměřěř 2/3 p2/3 přříípadpadůů diagnostikovdiagnostikováány prenatny prenatáálnlněě a a 
takto postitakto postižženenáá ttěěhotenstvhotenstvíí mohou být pmohou být přřededččasnasněě
ukonukonččena. Celkovena. Celkováá ččetnost vetnost vpopulaci se podle populaci se podle 
literliter áárnrn íích ch úúdajdajůů ududáávváá 1 : 750  a1 : 750  ažž 1 : 1 000.1 : 1 000.



DownDownůůvv syndromsyndrom

GenotypGenotyp

SS daldalšíším vývojem cytogenetických metod bylo zjim vývojem cytogenetických metod bylo zjiššttěěno, no, žže e 
ne ve vne ve vššech pech přříípadech se u padech se u DownovaDownovasyndromu jednsyndromu jednáá o o 
volnou volnou trisomiitrisomii 21. chromozomu21. chromozomu, i kdy, i kdyžž je tato forma je tato forma 
zdaleka nejzdaleka nejččastastěějj šíší (92,5 %). (92,5 %). 
Dle souDle souččasných literasných literáárnrn íích ch úúdajdajůů jde asi ve 4,8 % o jde asi ve 4,8 % o 
translokacitranslokaci a v 2,7 % o a v 2,7 % o mozaikumozaiku. D. Dííttěě ss translokactranslokacíí --
nejnejččastastěěji t (14,21) ji t (14,21) -- mmáá sice 46 chromozomsice 46 chromozomůů, ale jeho , ale jeho 
karyotypkaryotyp je takje takéé trisomickýtrisomický a fenotyp je identický s a fenotyp je identický s 
DownovýmDownovým syndromem podmsyndromem podmíínněěným volnou ným volnou trisomitrisomi íí.U .U 
pacientpacientůů ss mozaikou jde nejmozaikou jde nejččastastěěji o soubji o souběžěžný výskyt ný výskyt 
bunbuněčěčných lininých lini íí se 46 a 47 chromozomy a ve se 46 a 47 chromozomy a ve fenotypufenotypu bývbýváá
mméénněě výraznvýraznéé postipostižženeníí (v(vččetnetněě mentmentáálnlníího), coho), cožž neplatneplatíí
vvžždy.dy.



DownDownůůvv syndromsyndrom

Syndrom vývojových vad se slabomyslnostSyndrom vývojových vad se slabomyslnostíí a velmi charakteristickým a velmi charakteristickým 
klinickým vzhledem.klinickým vzhledem.
HlavnHlavníí ppřřííznaky:znaky:
”” Plochý obliPlochý obliččejej”” ss mongoloidnmongoloidníím postavenm postaveníím om oččnníích ch ššttěěrbin, rbin, 
epikantusepikantus, , hluboko ulohluboko uložžený koený kořřen nosuen nosu, malý nos a , malý nos a dysplastickdysplastickéé uuššnníí
boltceboltce, p, přři kri kr áátktk éé mozkovmozkovéé ččáásti lebky se strmsti lebky se strměě se svase svažžujuj ííccíím m 
zzááhlavhlavíím, m, makroglosiemakroglosie ((ččasto asto lingualingua scrotalisscrotalis), ), dysodonciedysodoncie..
KrKr áátktk áá šíšíje sje s cutiscutis laxalaxa. Relativn. Relativněě malý vzrmalý vzrůůst, st, krkr áátktk éé ruce a prsty, ruce a prsty, 
ččasto sasto sradiradi áálnlněě zahnutým malzahnutým malííččkem a kem a ččtytyřřprstovprstováá (opi(opiččíí) rýha na ) rýha na 
dlanidlani , , ”” sandsandáálovlová”á” mezera mezi prvnmezera mezi prvníími prsty nohoumi prsty nohou..
SvalovSvalováá hypotoniehypotonie a va vššeobecneobecněě vvěěttšíší pohyblivost kloubpohyblivost kloubůů ppřři i 
ochablosti vazochablosti vazůů, , atlantoaxiatlantoaxiáálnlníí instabilitainstabilita (v 5(v 5--20 %).20 %).
Slabomyslnost ve smyslu imbecility nebo debilitySlabomyslnost ve smyslu imbecility nebo debility. 20 % v. 20 % vššech ech 
pacientpacientůů se pohybuje vse pohybuje vdolndolníí polovinpoloviněě normy. U 5normy. U 5--80 % v80 % vššech ech 
pacientpacientůů ss DownovýmDownovým syndromem se vyvsyndromem se vyvííjj íí od 6. mod 6. měěssííce ce žživota ivota 
mikrocefalie, mikrocefalie, ččastastěěji u dji u d íívek. vek. 



DownDownůůvv syndromsyndrom

Doplňující nálezy:

VitiumVitium cordiscordis u tu téémměřěř poloviny ppoloviny přříípadpadůů (40 %), v(40 %), věěttššinou defekty septa inou defekty septa 
ssíínníí i komor, Ai komor, A--V kanV kanáál.l.
NepatrnNepatrnáá exoftalmieexoftalmie. Strabismus, nystagmus, mal. Strabismus, nystagmus, maléé bbíílléé ((BrushfieldovyBrushfieldovy) ) 
”” porcelporceláánovnovéé skvrnyskvrny”” vv jasnjasnéé iris malých kojenciris malých kojencůů, p, přříípadnpadněě katarakta. katarakta. 
Ve 25 % myopie vVe 25 % myopie věěttšíší nenežž 5 dioptri5 dioptriíí..
Asi u 2,5 % pAsi u 2,5 % přříípadpadůů duodenduodenáálnlníí atratrééziezie nebo stennebo stenóóza.za.
ČČasto asto descensusdescensustestistestisincompletusincompletus..
NadprNadprůůmměěrnrnáá frekvence poruchy funkce frekvence poruchy funkce ššttíítntnéé žžlláázy. zy. 
V 78 % bývajV 78 % bývajíí poruchy sluchu.poruchy sluchu.



DownDownůůvv syndromsyndrom

PrenatPrenatáálnlníí diagnostikadiagnostika

V prenatV prenatáálnlníí diagnostice diagnostice DownovaDownovasyndromu msyndromu máá
nezastupitelnnezastupitelnéé mmíísto sto cytogenetickcytogenetickéé vyvyššetetřřeneníí jako jako 
prakticky jedinprakticky jedin áá momožžnost pnost přříímméé detekce detekce trisomietrisomie 21. 21. 
chromozomu. chromozomu. 

ZZ neinvazivnneinvazivnííchch metod se vmetod se vprvprv éé řřadaděě vyuvyužžíívváá
screeningscreeningI. trimestru vyuI. trimestru vyu žžíívváá detekce detekce markermarkerůů ((PAPPPAPP--
A A –– matemateřřský sský séérový plazmatický protein, volnrový plazmatický protein, volnáá beta beta 
podjednotkapodjednotkahCGhCG ) a UZ ) a UZ markermarkerůů –– NT, NB, TVI. NT, NB, TVI. 

a da dáále biochemický le biochemický screeningscreeningII. trimestru II. trimestru -- vyvyššetetřřeneníí
αααααααα--fetoproteinufetoproteinu(u (u DownovaDownovasyndromu snsyndromu sníížženenéé
hodnoty), hodnoty), choriovchoriovééhoho gonadotropinugonadotropinu,, nekonjugovannekonjugovanéého ho 
estrioluestriolu a a proteinu SP1proteinu SP1ze sze sééra matky. ra matky. 



DownDownůůvv syndromsyndrom

PrenatPrenatáálnlníí diagnostikadiagnostika

DalDalšíší neinvazivnneinvazivníí metodou, ktermetodou, kteráá napomnapomááhháá kk odhalenodhaleníí
DownovaDownovasyndromu, je syndromu, je ultrazvukovultrazvukovéé vyvyššetetřřeneníí ploduplodu. Na . Na 
riziko riziko DownovaDownovasyndromu nsyndromu náás ms můžůže upozornit e upozornit 
nuchnucháálnlníí ededéémm, , srdesrdeččnníí vada, vada, dilatacedilatacedutdutéého systho systéému mu 
ledvin, kratledvin, kratšíší femurfemur,, kratkratšíší humerushumerus, , atratrééziezieduodenaduodena, , 
hypoplazie sthypoplazie střřednedníí falangy 5. prstu ruky, sandfalangy 5. prstu ruky, sandáálovlovéé
postavenpostaveníí palce na noze a cysty palce na noze a cysty plexusplexuschoriodeuschoriodeus..



DownDownůůvv syndromsyndrom

PrenatPrenatáálnlníí diagnostikadiagnostika

ZZ invazivninvazivnííchch metod je kmetod je k zzíískskáánníí bunbuněěk plodu nejk plodu nejččastastěějj šíší odbodběěr r 
plodovplodovéé vody pomocvody pomocíí amniocentamniocentéézyzy kolem 16. týdne gravidity. kolem 16. týdne gravidity. 
VV sousouččasnasnéé dobdoběě se jise jižž na nna něěkterých pracovikterých pracovišštt íích provch provááddíí i tzv. i tzv. 
ranranáá amniocentamniocentéézaza ve 12. ve 12. -- 14. týdnu t14. týdnu těěhotenstvhotenstvíí. Dal. Dalšíší momožžnostnostíí
je je odbodběěr r choriovýchchoriovýchklkklkůů ppřři biopsii i biopsii choriachoria (CVS), který se m(CVS), který se můžůže e 
provprováádděět od 11. týdne gravidity. Vt od 11. týdne gravidity. V pozdpozděějj šíších týdnech gravidity ch týdnech gravidity 
lze klze k zjizji ššttěěnníí karyotypukaryotypu plodu vyuplodu využžíít i krve plodu zt i krve plodu zíískanskanéé ppřři i 
punkci pupepunkci pupeččnnííkuku ((kordocentkordocentéézaza)) nebo tknebo tkáánněě zzíískanskanéé ppřři i 
placentocentplacentocentéézeze(tzv. pozdn(tzv. pozdníí CVS).CVS).
NovNověě se vyuse využžíívváá i pi přříímmáá detekce detekce trisomietrisomie 21. chromozomu 21. chromozomu 
pomocpomocíí techniky techniky FISHFISH (fluorescen(fluorescenččnníí in in situsitu hybridizace) nebo hybridizace) nebo 
QFPCRQFPCR (kvantitativn(kvantitativn íí fluorescenfluorescenččnníí polymerpolymeráázovzováá řřetetěězovzováá
reakce), dreakce), dáále se zkoule se zkoušíší metoda FISH na metoda FISH na fetfetáálnlnííchch bubuňňkkáách ch 
vyskytujvyskytuj ííccíích se vch se vkrevnkrevníím obm oběěhu thu těěhotnhotnéé..



KrajKraj 20062006 20002000--20052005 20062006 20002000--20052005

PrahaPraha 28      11528      115 2  2  3535
StStřředoedoččeskýeský 2525 7878 88 4242
JihoJihoččeskýeský 1111 3939 11 88
PlzePlzeňňskýský 88 3232 33 1515
KarlovarskýKarlovarský 33 2323 00 1616
ÚÚsteckýstecký 1414 5050 66 2020
LibereckýLiberecký 44 3636 00 66
KrKráálovlovééhradeckýhradecký 1010 4141 77 1111
PardubickýPardubický 99 2929 00 1111
VysoVysoččinaina 44 2222 22 2626
JihomoravskýJihomoravský 1414 59    59    22 3030
OlomouckýOlomoucký 88 3232 44 1919
ZlZlíínskýnský 66 3333 88 2727
MoravskoslezskýMoravskoslezský 2020 7878 11 5656

DownDownůův syndrom v v syndrom v ČČR, 2000 R, 2000 –– 20062006
PDPD NN



Incidence Downova syndromu, Incidence Downova syndromu, ČČR 1961 R 1961 --
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PrenatPrenatáálnlníí diagnostika Downova syndromu v diagnostika Downova syndromu v ČČR: R: 
2000 2000 -- 20062006
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Týden tTýden těěhotenstvhotenstvíí -- DownDownůůvv syndrom, syndrom, ČČR 1996 R 1996 -- 20062006
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Týden tTýden těěhotenstvhotenstvíí prenatprenatáálnlníí diagnostiky diagnostiky DownovaDownovasyndromu, syndromu, 
ICBDMS 1994 ICBDMS 1994 -- 20002000
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DownDownůůvv syndrom, syndrom, ČČR, 1994 R, 1994 -- 20042004
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