CENTRUM LEKARSKE

GENETIKY ...

Novohradské 68/1806, 370 08 Ceské Budéjovice
Telefon: 387 204 618
www.clg.cz

PRENATALNI DIAGNOSTIKA
A LEKARSKA GENETIKA
2017

Vysledky centra 2017 - A.indd 1 13.9.2018 9:05:09



.. if
A

— S |

|

.,i\____.
"o\

13.9.2018 9:05:21

Vysledky centra 2017 - A.indd 2



Upozorfiujeme na moznost ziskdni dal3ich informaci na nasich www strénkdach: www.clg.cz

1. ZACHYTY VROZENYCH VYVOJOVYCH VAD
- POKRACUJICi GRAVIDITA ROK 2017

UZ zéchyt (ndlez VVV ultrazvukem) 104 -

Zachyt méné zdvaznych chromozomadlnich aberaci 6

Il. GENETICKE INDIKACE K UPT ROK 2017

Genetické indikace k UPT Z toho Na zdkladé UZ Na zdkladé Array CGH
chromozomalnich diagnostiky (¢ipova technologie)

aberaci - mikrodelece, mikroduplikace
a DNA diagnostiky

79 | 35 | 39 | 5 |

Genetickd indikace vék | grav. | pozndmka

1. m. Down, 47, XY, +21 38r. | 1.ty | Ve&k, UZ diagnostika hydrops fetus universalis,
hygroma colli cysticum,
NT émm, nizky PaPP-A 0,14 MoM

2. m. Down, 47, XY, +21 26r. | 12.ty | PS (pozit. sekven&ni integrovany test),
UZ diagnostika NT 3mm, nizky PaPP-A 0,37 MoM

3. m. Down, 47, XX, +21 39r. | 12.ty | PS, vé&k, pozitivni NIPT (neinvazivni prenatdlni testovdni),
UZ diagnostika hydrothorax, hydrops fetus universalis,
VSV defekt AV septa, NT - 3,6mm, PaPP-A 0,42 MoM

@ 4. m. Down, 47, XY, +21 33r. | 12.ty | PS, UZ diagnostika VSV defekt AV septa,

NT 4mm, nizky PaPP-A 0,31 MoM

5. m. Down, 47, XY, +21 41 r. | 12.ty | PS, v&k, UZ diagnostika hydrops fetus universalis, NT 6,6mm,
PaPP-A 1,12 MoM

é. m. Down, 47, XX, +21 A1 r. | 12.ty | PS, v&k, UZ diagnostika NT 5mm, nizky PaPP-A 0,37 MoM

7. m. Down, 47, XY, +21 Al r. | 12.ty | PS, vék, UZ diagnostika VSV defekt AV septa, hydrocefalus

8. m. Down, 47, XY, +21 41 r. 13.ty | PS, vé&k, pozitivni NIPT, PaPP-A 1,12 MoM

9. m. Down, 47, XY, +21 24r. | 13.ty | PS, UZ diagnostika NT 2,7mm,
nizky PaPP-A 0,25 MoM

10. m. Down s Robertsonskou translokaci, 38r. | 14.ty | PS, vé&k, RA, pozitivni NIPT,

46, XY, der(13;14)(q10;q10), +21 PaPP-A 0,68 MoM

11. m. Down, 47, XX, +21 37r. | 15.ty | PS, vék, UZ diagnostika postranni mozkové komory jsou
s vyraznou dilataci, dilatovand je i lll. a IV. mozkovéd komora,
nizky PaPP-A 0,37 MoM

12. | m. Down, 47, XX, +21 32r. | 15.ty | PS, PaPP-A 0,46 MoM

13. m. Down, 47, XX, +21 39r | 16.ty | PS,vék, nizky PaPP-A 0,36 MoM

14. | m. Down, 47, XY, +21 27 r. | 16.ty | PS, pozitivni NIPT, UZ diagnostika hydrops fetus universalis,

otok v zdhlavi plodu 12 mm, hydrothorax, ascites,

PaPP-A 0,43 MoM

15. m. Down, 47, XY, +21 47 v. | 17.ty | PS (triple test), pozitivni NIPT
16. m. Down, 47, XY, +21 43 r. 15.ty | PS, vé&k, pozitivni NIPT, PaPP-A 0,57 MoM
17. m. Down v mozaice, 38r. | 15.ty | PS, vék, pozitivni NIPT, nizky PaPP-A 0,27 MoM
47 XX,+21 [9]/46,XX[96]
18. m. Down v mozaice, 35r. | 16.ty | PS, vék, PaPP-A 0,45 MoM
47, XX, +21[17]/46,XX [54]
19. | Edwardsiv sy, 47, XX, +18 23r. | 10.ty | UZ diagnostika hydrops fetus universalis, omfalokéla,
NT 1,9 mm
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20. | Edwardsov sy, 47, XX, +18 43r. | 1.ty | PS, vé&k, pozitivni NIPT, UZ diagnostika hydrops fetus
universalis, omfalokéla 14x17 mm, extrofie srdce, NT émm,
nizky PaPP-A 0,28 MoM

21. Edwardsov sy, 47, XX, +18 36r. | 12.ty | PS, vék, UZ diagnostika hydrops fetus universalis, NT 5,5mm,
nizky PaPP-A 0,21 MoM

22. Edwardsdv sy, 47, XX, +18 39r | 12.ty | PS, vék, pozitivni NIPT, UZ diagnostika NT 2,4mm,

PaPP-A 0,47 MoM

23. Edwardsdv sy, 47, XX, +18 34r. | 12.ty | PS, UZ diagnostika rozitép bfidni stény, NT 6,6mm,
PaPP-A 0,58 MoM

24. | Edwardsov sy, 47, XY, +18 32r. | 13.ty | PS, nizky PaPP-A 0,25 MoM

25. | Edwardsov sy, 47, XX, +18 48r. | 15.ty | Pozdni zachyt, v&k, UZ diagnostika
VSV - defekt AV septa

26. Edwardsov sy, 47, XX, +18 Al r. | 16.ty | PS, vék, pozitivni NIPT, UZ diagnostika
VSV - defekt AV septa, nizky PaPP-A 0,17 MoM

27. | Edwardsdv sy v mozaice, 27 r. | 1.ty | UZ diagnostika hydrops fetus universalis, redukce obou

47, XY,+18[5]/46,XY[31] predlokti plodu, flekéni postaveni rugicek, omfalokéla 5,5 mm,
NT 7,5mm, nizky PaPP-A 0,09 MoM
28. | Pataulv sy, 47, XX, +13 42r. | 10.ty | OA, vék, AB missed, vy3etfena tkan potraceného plodu
29. | Turnerdv sy, 45, X 41r. | 12.ty | Vék, UZ diagnostika hydrops fetus universalis, hygroma colli
cysticum, PaPP-A 0,42 MoM
30. | 69,XXY triploidie 32r | 1.ty | PS, UZ diagnostika disproporce mezi velikosti hlavicky
a bfitkem plodu, v zadni jamé lebni cysticky anechogenni
prostor, nizky PaPP-A 0,09 MoM
31. | Inverze chrom. 11 32r | 13.ty | PS, RA, UZ diagnostika NT 3,4mm, rozsdhly jednostranny
46, XY, inv (11)(q13.1923.1) pat roz3tép rtu, Celisti a patra,
PaPP-A 1,35 MoM

32. | Parcidlni delece kratkych ramének chromozomu X | 30r. | 20.ty | UZ diagnostika VSV defekt AV septa, TGA
v mozaice vznikly de novo
46, X, del(X)(p11.4)[16]/46,XX [29]

33. | Nebalancovany karyotyp s duplikaci termindlni 25r. | 19.ty | UZ diagnostika flexni drzeni prstd obou hornich konZetin -
&asti dlouhych ramének chr. 9 a deleci termindlni zkréceni prstd hornich konéetin, atypické postaveni palc
&asti dlouhych ramének chr. X dolnich kon&etin, hypoplazie mozecku
46,X,der(X)t(X;9)(q26.1;932)
34. | Gemini monochoriati biamniati, 30r | 12.ty | PS, UZ diagnostika
plod A : hygroma colli cysticum, NT 4,6mm
TTTS, balancovand translokace t(1;8)
46,XX, 1(1,8)(p22:913)

35. | Duplikace kratkych ramen chromozomu 2, 23r. | 16.ty | Pozitivni &ip Array CGH, PS, UZ diagnostika nadpocetny
46, XY, dup(2)(p23.1925.1) prst malikové hrany levé ruky bez kosténnych &lanko

36. | IntersticidIni mikrodelece dlouhych ramen 25r. | 13.ty | Pozitivni &ip Array CGH, UZ diagnostika VSV atrézie aorty s
chromozomu 5 hypoplastickou levou komorou
arr[GRCh37]5¢13.2(69220773x2,69238677_7
0587018x1,70613093x2)

37. | IntersticidIni mikrodelece v oblasti 1921.1 38r. | 20.ty | Pozitivni &ip Array CGH, vék, RA,
arr[GRCh37]1q21.1(145415190_145799602) UZ diagnostika VVV hornich konéetin - pfitomna pouze
x1 + mutace genu RBMB8A - TAR syndrom jedna kost v predlokti oboustranné, t&zké deformita obou

ruéiéek, PaPP-A 0,77 MoM
38. Parcidlni tetrazomie v oblasti 22q11.1q11.21 29r. | 12.ty | Pozitivni &ip Array CGH, PS, RA, UZ diagnostika NT 3,6mm,
Cat eye sy atypicky profil obli¢eje, v dutiné bfini dilatované colon
arr[GRCh37]22q11.1q11.21(16969111x2,173974
98_18706045x4,18765084x2)
39. | Intersticidlni delece dlouhych ramen chromozomu 3 | 33 r. | 19.ty | Pozitivni ¢ip Array CGH, RA,
arr 3q29(195682627x2,195740357- UZ diagnostika VSV - dvojvytokové pravé komora
197317103x1,197420552x2) s aortou nasedaijici na komorovy defekt, stenéza plicnice,
polyhydramnion, dilatace duodena - obstrukce GIT

40. | Gemini biamniati bichoriati, st. po selektivni 23r. | 16.ty | UZ diagnostika, ¢ip Array CGH

fetocidé plodu A
plod A : hydrocefalus
plod B : bpn
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41. | Acranius s rozséhlou encefalokélou, rozstép rtu, na | 39r. | 17.ty | PS, vék, UZ diagnostika, &ip Array CGH
pravé ruce Il. prst ma poloviéni délku, na levé ruce
syndaktylie IV. - V. prstu, pravé noha se syndaktylii
I.- 1. a lll. - V. prstu, levd noha v zevni rotaci s
vybo&enou patni kosti a syndaktylii lIl. - V. prstu
42. | Acranius 26r. | 17.ty | PS, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH
43. | Alobarni holoprosencefalie 17r. | 22.ty | Pozdni zachyt, UZ diagnostika, NIPT,
&ip Array CGH, vy3etiena tkdh potraceného plodu
44. | Hydrocefalie s rozitépem lumbosacrdlni pétefe 21 r. | 15.ty | PS, UZ diagnostika, &ip Array CGH
45. | VSV - atrézie trojcipé chlopng, hypoplazie pravé 25r. | 17.ty | PS, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH
komory srdeéni, defekt mezikomorového septa
46. | VSV atrézie aorty s hypoplastickou levou komorou | 32r. | 20.ty | PS, UZ diagnostika, &ip Array CGH
srdeéni, funkéné mitrdlni atrézie, monoarteridlni
pupeénik
47. Hygroma colli cysticum, omfalokéla 34r. | 10.ty | UZ diagnostika, NIPT, &ip Array CGH, vy3etiena tkan
potraceného plodu
48. | Hydrops fetus universalis, ndpadnéjsi herniace 22r. | 10.ty | PS, UZ diagnostika,
strevnich klicek, NT 4,2mm nizky PAPP-A 0,29 MoM
49. | Hydrops fetus universalis, flekéni drzeni hornich 26r. | 1.ty | UZ diagnostika, &ip Array CGH
konéetin, redukéni deformita dolnich konéetin,
NT 7mm
50. | Hydrops fetus universalis, NT 4mm 31r. | 12.ty | UZ diagnostika, NIPT
51. | Hydrops fetus universalis, pali¢ckovité rozsifeni 22r. | 13.ty | UZ diagnostika, &ip Array CGH
&lanko prstd a syndaktylie II. a lll. prstu na
konéetindch, NT 12mm
52. | Hydrops fetus universalis, hygroma colli cysticum, 30r. | 13.ty | UZ diagnostika, NIPT,
dilatovand zadni jama lebni, flekéni drzeni rugicek, &ip Array CGH
jednostranny pes equinovarus, NT 12mm
53. | Hydrops fetus universalis, NT 7mm 39r. | 13.ty | V&k, UZ diagnostika, &ip Array CGH,
nizky PaPP-A 0,29 MoM
54. | Hydrops fetus universalis v oblasti bficha 5mm, 37r. | 15.ty | PS, vék, UZ diagnostika, &ip Array CGH
NT 5mm
55. | Hydrops fetus universalis, hydrothorax, 26r. | 19.ty | UZ diagnostika, &ip Array CGH,
brachycephalicky tvar lebky, NT 15mm PaPP-A 0,51 MoM
56. | Gastroschiza 22r. | 12.ty | UZ diagnostika, &ip Array CGH
57. | Gastroschiza 33r. | 15.ty | PS, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH
58. | Gastroschiza, dilatace levé postranni mozkové 35r. | 19.ty | PS, vék, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH
komory
59. | Rozstép brisni stésny, jednostrannéd hydronefréza, | 38r. | 12.ty | V&k, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH
pfi kostréi anechogenni cysticky Gtvar, VVV CNS
60. | Omfalokéla 18r. | 21.ty | PS, UZ diagnostika, &ip Array CGH
61. | Spina bifida 26r. | 15.ty | PS, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH,
62. | Spina bifida, mikrocystéza ledvin 33r | 16.ty | UZ diagnostika, ¢ip Array CGH
63. | Sakrdlni teratom, NB nepfitomna, 36r. | 13.ty | V&k, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH
NT 2,0mm
64. | Levostrannd brdniéni hernie s vyhfezem 27 r. | 17.ty | PS, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH
orgdni dutiny bfidni a s hypotrofii levé plice
s pravostrannym vychylenim mezihrudi
65. | Pravostrannd brani&ni hernie 30r. | 19.ty | UZ diagnostika, &ip Array CGH
66. Gemini biamniati bichoriati, st. po selektivni 37r | 20.ty | Vék, UZ diagnostika, MRI, UPMD
fetocidé plodu A
plod A : braniéni hernie, srdce deviované doprava
plod B : bpn
67. | Megavezica 28r. | 12.ty | UZ diagnostika, &ip Array CGH
68. | Oligohydramnion, obé ledviny zvétiené, 35r | 16.ty | Vé&k, NIPT, UZ diagnostika
zvy$ené echogenity, v hornim pélu pravé ledviny
anechogenni kulovity Utvar, pes equinovarus
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69. | Oligohydramnion, dolichocephalické lebka, pes 37r | 16.ty | Vék, UZ diagnostika, &ip Array CGH, vy3etiena tkar
equinovarus potraceného plodu
70. | Anhydramnion 26r. | 15.ty | PS, UZ diagnostika, NIPT, &ip Array CGH, vy3etfena tkah
potraceného plodu
71. | Ristové retardace plodu, anhydramnion 34r. | 17ty | UZ diagnostika, &ip Array CGH,
nizky PaPP-A 0,23 MoM
72. | Rostovd retardace plodu, obli¢ejovy rozstép 31r. | 17ty | UZ diagnostika, NIPT, &ip Array CGH
73. | Rozitép rtu, &elisti a patra l. sin. 30r. | 12.ty | OA, UZ diagnostika, NIPT, &ip Array CGH
74. | Osteogenesis imperfecta 35r. | 13.ty | V&k, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH,
DNA diagnostika
75. | Osteochondrodysplazie 29r. | 17.ty | UZ diagnostika, &ip Array CGH,
DNA diagnostika
76. | Pedes equinovares 32r. | 20.ty | UZ diagnostika, ¢ip Array CGH
77. | Redukéni deformita levé horni konéetiny, redukce 30r. | 17ty | PS, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH
predlokti, agenese ruky
78. | VVV pravé dolni konéetiny v podobé népadné 24 r. | 20.ty | UZ diagnostika, &ip Array CGH,
redukce délky bérce, tibie je v patologické ostre DNA diagnostika
Ghlovité konfiguraci, syndaktylie Il. - V. prstu pravé
nohy
79. | Homozygotni mutace F508del v genu CFTR 25r. | 12.ty | RA, DNA diagnostika
u plodu

Diky sekvenénimu integrovanému testu dochdzi k urychleni stanoveni diagnézy v |. trimestru, a to zejména diky nizkym hodnotdm parametru

PaPP-A.

Vyznamnd je téz moznost odbéru choriovych klkd - CVS pro stanoveni diagnézy v |. trimestru.

Zvy3eni poctu zachytl v |. trimestru souvisi &asteéné i s diagnostikou plody, které by se spontdnné potratily (to plati zejména pro samotny |. trimestrdIni

test, Eastecné viak i pro sekvenéni integrovany test).

Ill. VVV DIAGNOSTIKOVANE V I. TRIMESTRU ZA ROK 2017

1. NT 6,0mm PaPP-A: 0,14 MoM 11.ty | m. Down, PS, v&k, UZ diagnostika hydrops fetus universalis, UPT
hygroma colli cysticum

2. NT 3,0mm PaPP-A : 0,37 MoM 12.ty | m. Down, PS, UZ diagnostika, UPT

. NT 3,6mm PaPP-A : 0,42 MoM 12.ty | m. Down, PS, v&k, pozitivni NIPT (neinvazivni prenatdlni testovdni),
UZ diagnostika VSV defekt AV septa, hydrops fetus universalis, UPT

4. NT 4,0mm PaPP-A: 0,31 MoM 12.ty | m. Down, PS, UZ diagnostika VSV defekt AV septa, UPT

5, NT 6,6mm PaPP-A: 1,12 MoM 12.ty | m. Down, PS, v&k, UZ diagnostika hydrops fetus universalis, UPT

6. NT 5,0mm PaPP-A : 0,37 MoM 12.ty | m. Down, PS, v&k, UZ diagnostika, UPT

7. PaPP-A : 0,38 MoM 12.ty | m. Down, PS, v&k, UZ diagnostika VSV defekt AV septa,
hydrocefalus, UPT

8. PaPP-A: 1,12 MoM 13.ty | m. Down, PS, v&k, UPT

9. NT 2,7mm PaPP-A : 0,25 MoM 13.ty | m. Down, PS, UZ diagnostika, UPT

10. PaPP-A: 0,68 MoM 14.ty | m. Down, PS, RA, vé&k, pozitivni NIPT,
UZ diagnostika, UPT

11. 10.ty | Edwardsdv sy, UZ diagnostika hydrops fetus universalis,
omfalokéla, UPT

12. NT 6,0mm PaPP-A : 0,28 MoM 11.ty | Edwardsbv sy, PS, vék, pozitivni NIPT, UZ diagnostika hydrops fetus
universalis, omfalokéla, extrofie srdce, UPT

13. | NT5,5mm PaPP-A: 0,21 MoM 12.ty | Edwardsbv sy, PS, vék, UZ diagnostika hydrops fetus universalis, UPT

14. NT 2,4mm PaPP-A: 0,47 MoM 12 .ty | Edwardsdv sy, PS, vé&k, pozitivni NIPT, UZ diagnostika, UPT

15. NT 6,6mm PaPP-A : 0,58 MoM 12.ty | Edwardsdv sy, PS, UZ diagnostika roz3tép bFisni stény, UPT
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16. PaPP-A : 0,25 MoM 13.ty | Edwardsdv sy, PS, UPT

17. | NT7,5mm PaPP-A : 0,09 MoM 1.ty | Mozaika Edwardsova sy, UZ diagnostika hydrops fetus universalis,
redukce obou predlokti plodu, flek&ni postaveni ru¢i¢ek, omfalokéla
5,5 mm, UPT

18. 10.ty | Pataudv sy, vék, OA, AB missed

19. | hygroma colli cysticum PaPP-A : 0,42 MoM 12.ty | Turnerbv sy, vék, UZ diagnostika hydrops fetus universalis, UPT

20. PaPP-A: 0,09 MoM 1.ty | Triploidie, PS, UZ diagnostika disproporce mezi velikosti hlavicky a
briskem plodu, v zadni jdmé lebni cysticky anechogenni prostor, UPT

21. NT 3,4mm PaPP-A: 1,35 MoM 13.ty | Inverze chrom. 11, PS, RA, &ip Array CGH, UZ diagnostika rozsdhly
jednostranny rozstép rtu, Zelisti a patra, UPT

22. | Plod A: PaPP-A: 0,35 MoM 12.ty | Gemini monochoriati biamniati, PS, &ip Array CGH, UZ diagnostika

NT 4,6mm, hygroma plod A : TTTS, balancované translokace 1(1;8), UPT

colli cysticum

23. PaPP-A: 1,25 MoM 13.ty | IntersticidIni mikrodelece dlouhych ramen chromozomu 5, pozitivni
¢ip Array CGH, UZ diagnostika VSV atrézie aorty s hypoplastickou
levou komorou, UPT

24. | NT 3,6mm PaPP-A : 1,54 MoM 12.ty | Parcidlni tetrazomie v oblasti 22q11.1q11.21 Cat eye sy, pozitivni ¢ip
Array CGH, UZ diagnostika atypicky profil obli¢eje, v dutiné bFisni
dilatované colon, UPT

25. | hygroma colli cysticum PaPP-A : 0,82 MoM 10.ty | Cip Array CGH, UZ diagnostika omfalokéla, NIPT, vysettena tkan
potraceného plodu

26. | NT 4,2mm PaPP-A : 0,29 MoM 10.ty | PS, ¢ip Array CGH, UZ diagnostika hydrops fetus universalis,
ndpadnéjsi herniace stfevnich kli¢ek, UPT

27. | NT7,0mm 1.ty | OA, &p Array CGH, UZ diagnostika hydrops fetus universalis, flek&ni
drzeni hornich konéetin, redukéni deformita dolnich konéetin, UPT

28. | NT 4,0mm PaPP-A: 1,20 MoM 12.ty | NIPT, UZ diagnostika hydrops fetus universalis, UPT

29. | NT 12,0mm 13.1y | Cip Array CGH, UZ diagnostika hydrops fetus universalis, palickovité
rozsifeni &lanky prstd a syndaktylie II. a lll. prstu na konéetinach, UPT

30. | NT 12,0mm PaPP-A : 0,96 MoM 13.1ty | Cip Array CGH, NIPT, UZ diagnostika hydrops fetus universalis,

hygroma colli cysticum dilatované zadni jéma lebni, flekéni drzeni rucicek, jednostranny pes

equinovarus, UPT

31. | NT7,0mm PaPP-A : 0,29 MoM 13.ty | V&k, &ip Array CGH, UZ diagnostika hydrops fetus universalis, UPT

32. PaPP-A : 1,41 MoM 12.ty | Cip Array CGH, UZ diagnostika gastroschiza, UPT

&3, PaPP-A: 0,62 MoM 12.ty | Vék, &p Array CGH, UZ diagnostika rozstép bfidni stény,
jednostrannd hydronefréza, pfi kostréi anechogenni cysticky Gtvar,
VVV CNS, UPT

34. NT 2,0mm PaPP-A: 0,75 MoM 13.ty | V&k, ¢ip Array CGH, UZ diagnostika sakrdlni teratom,
NB nepfitomna, UPT

85, PaPP-A : 1,32 MoM 12.ty | Cip Array CGH, UZ diagnostika megavezica, UPT

36. PaPP-A : 3,04 MoM 12.ty | OA, &p Array CGH, NIPT, UZ diagnostika cheilognathopalatoschisis
. sin., UPT

37. PaPP-A: 0,55 MoM 13.ty | Vé&k, &ip Array CGH, UZ diagnostika osteogenesis imperfecta,
DNA diagnostika, UPT

38. 12.ty | RA, DNA diagnostika homozygotni mutace F508del v genu CFTR
u plodu, UPT

Zméfeni NT akreditovanym sonografistou v I. trimestru na naSem pracovisti
a provedeni kompletniho sekvenéniho integrovaného testu

1) Vysetieni je hrazené ze zdravotniho pojisténi (pro pacientku zdarmal): vy3etfeni z lékafské indikace (nizky PaPP-A, léky v gravidité, dvojéetnd
gravidita, jakdkoliv patologie, nepfizniva rodinnd anamnéza, nepfehledny obraz plodu aj.)

2) Vy3etteni na vlastni zddost pacientky - pacientky, které Zadaiji test na Down0v syndrom s nejvy3si zdchymosti (95 %) a niz3i fale3nou pozitivitou
nez md biochemicky test. Pacientky maji zméfeno NT akreditovanym sonografistou v CLG, je provedena prvotrimestrdlni &ast sekvenéniho
integrovaného testu. U viech pacientek s normélnim vysledkem je doplnéna 2. &ést integrovaného testu (HCG, AFP, uE3) od tydne 14+0.
Toto vy3etieni je mozné provést za Ghradu 1000 K&.
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IV. KOMENTAR K VYSLEDKUM PRENATALNIi DIAGNOSTIKY
V CENTRU LEKARSKE GENETIKY, CESKE BUDEJOVICE:

V roce 2017 byl proveden screening Downova syndromu a dal3ich chromozomalnich aberaci u 8000 t&hotnych Zen, z toho u 97 % zen byl
proveden integrovany test.

Tuto metodu pouzivdme jiz jedendct let, bylo vysetfeno pies 84.000 pacientek a bylo zachyceno 177 z 187 Downovych syndrom0 integrova-
nym testem - 95 %.

(viz pFilozend tabulka UZIS: po&et narozenych déti s Downovym syndromem dle kraiji, strana 15).

Za primdrni UZ suspekei & zdchyt s ndslednym prerusenim gravidity z genetické indikace dékuii:

dr. P. Svecovi, priv. gyn. C. Budgjovice (1. cysta kréku plodu - mikrodelece chrom. 5, 2. NT 5 mm, hydrops fetus universalis), dr. A. Rimanové, priv.
gyn. C. Krumlov (1.hydrops fetus universalis - Edwardsdv sy, 2. gastroschiza), dr. J. Tomovi, priv. gyn. C. Budgjovice (NT 6,6mm, hydrops fetus
universalis - m. Down), dr. J. Poustkovi, priv. gyn. Jihlava (NT Smm - m. Down), dr. M. Trnovcovi, priv. gyn. C. Budéjovice (osteochondrodyspldzie),
dr. P. Piiborskému, priv. gyn. Humpolec (edém v zdhlavi, omfalokéla - Edwardsiv sy), dr. D. Vyborné, priv. gyn. C. Budéjovice (NT 6mm - Edward-
sOv sy), dr. |. Haouiové, priv. gyn. C. Budgjovice (NT é,6mm, roz3tép bfisni stény - Edwardstv sy), dr. M. Kloubové, gyn. odd. Nem. C. Bud&jovice
(hydrops), MUDT. I. Anto3ovi, priv. gyn. Po&atky (hydrops fetus universalis), dr. V. Liskovi, priv. gyn. C. Bud&jovice (edém v zdhlavi), dr. M. Stach, priv.
gyn. J. Hradec (gastroschiza), dr. J. Tiderovi, priv. gyn. C. Budéjovice (sakrdlni teratom), dr. O. Dubové, gyn. odd. Nem. Pelhfimov (megavezical),
dr. I. Rihovi, gyn. odd. Nem. Prachatice (anhydramnion), dr. M. Skii&ilovi, priv. gyn. Kaplice (anhydramnion).

Ostatni pFipady indikované na UPT a vrozené srdeéni vady u plodi byly zachyceny na nasem pracovisti.

Dékuji viem Iékafdm za véasné zasildni vzorkd na screeningové vysetfeni (90 % PaPP-A pFichdzi mezi 10+0 az 10+6, 80 % AFP, HCG, uE3
prichézi mezi 14+0 az 14+6), s tim souvisi i véasnost pferuseni gravidity z genetické indikace.

Dékuji prim&fdm a kolektivim lékait gynekologickych odd. viech nemocnic naseho regionu za perfeking provadéné aborty plodd s VWV v I. a Il.
trimestru, rovnéz dékuji patologdm nemocnic regionu za presné vysledky biopsii u abortd.

V roce 2017 bylo zachyceno 18 pFipadd Downova syndromu, narodilo se jedno dité s Downovym syndromem - zachyceno, pacientka si préla
pokradovani gravidity a jedno dité s Downovym syndromem s negativnim screeningem.

Celkem bylo zatim za 11 rokd provedeno pres 84.000 sekvenénich integrovanych nebo sérum integrovanych testd (asi 96 % t&hotnych Zen
regionu Jiho&eského kraje a &4sti kraje Vysoéina). Integrovanym testem bylo zachyceno 177 ze 187 pFipadd Downova syndromu, coz odpovidd
zéchytnosti 95 %!!

Integrovany test byl negativni v 1,5 pfipadech na 10.000 Zivé rozenych (zachytnost 95 %).
Pouze I. trimestrdlini test je negativni ve 4-5 pfipadech na 10.000 zivé rozenych (zéchytnost 83 %)!!

V poslednich dvou letech jsme mély na naSem pracovisti 3 pripady Downova syndromu, které mély negativni |. trimestrdlni éast integrovaného
testu (kombinovany test I. trimestru). Tyto pfipady byly zachyceny pouze kompletnim integrovanym testem (integraci v Il. trimestru)!!

Stejné pFipady takto zachycenych Downovych syndromd jsou pravidelng hldseny z fady dalsich pracovisf v Ceské republice i v zahraniéi. Tato
data jsou pravidelné prezentovana napfiklad na Celostétni konferenci fetdIni mediciny na Homolce v lednu 2018.

PUBLIKACE V ODBORNEM ZAHRANICNiIiM CASOPISU JOURNAL OF MEDICAL SCREENING,
KTEREHO SE ZUCASTNILO | NASE PRACOVISTE

V roce 2018 byl publikovan kolektivem prednich geskych odbornikd na screening VVV é&lanek v odborném zahraniénim &asopisu Journal of Me-
dical Screening, kterého se ziG&astnilo i nase pracovisté: The Importance of Integrated Test in Down Syndrome Screening Algorithm, Drahomira
Springer, Jaroslav Loucky, Pavel Tesner, David Cutka, David Stejskal, Vladimir Gregor and Tomas Zima, J Med Screen 2018 Jan

®SAGE journals

V &énku je uvedeno 17 prenatdlng diagnostikovanych pipadi Downova syndromu ve velkych screeningovych centrech v Ceské republice, které
mé&ly negativni . trimestralni &&st integrovaného testu (kombinovany test v I. trimestru). Po integraci ve Il trimestru byl vysledek integrovaného testu
pozitivni a byl potvrzen Downdv syndrom u plodd.

Z uvedenych pfipadd vyplyvd, ze sekvenéni integrovany test md vy3si prenatdlini zachytnost Downova syndromu oproti kombinovanému testu.

Dle Doporuéeného postupu &. 1 Spole&nosti lékarské genetiky CLS JEP s Ginnosti od 15.1.2014: ,Provadéni vieobecného prenatdlniho screeningu
vrozenych vyvojovych vad” md sekvenéni integrovany test nejvyssi zdchytost a nejnizsi fale$nou pozitivitu - lepsi pomér FPR(faledn& pozitivita)/DR
(hodnota zachytnosti) nez I. trimestralni test. Vy$3i zachytnost sekven&niho integrovaného testu proti kombinovanému testu v . trimestru je jiz fadu let
sou&asti Doporuéeni ke screeningu fetdlnich chromozomdlnich aberaci Americké gynekologicko-porodnické spoleénosti (ACOG). Téz dle nejnovéj-
3iho Doporugeni ACOG z kvétna 2016 m4 integrovany test vys3i zdchytnost nez pouze kombinovany test . trimestru.
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Ve vybranych pfipadech provadime sekvenéni integrovany test véetné doplnéni NT (3ijové projasnéni) zméfeného akreditovanym sonografistou
v |. trimestru. Toto vysetieni dopliiujeme do testu v pfipadé préani pacientky (za 0hradu) nebo zdarma z lékafské indikace : nizky PaPP-A, léky v gra-
vidité, dvojcetnd gravidita, suspekini ultrazvukovy ndlez, nepfiznivé rodinnd anamnéza qj.

Nizky PaPP-A vybere skupinu nejrizikovéjsich pacientek, kterou miZeme vy3effit jiz v |. trimestru a zachytit patologii véetné provedeni choriové bio-
psie (CVS) jiz v |. trimestru.

Fale3nd pozitivita sérum integrovaného testu je 4,5 - 5 %. V pfipadé kompletniho integrovaného testu (véetné akreditovaného NT) je zachytnost 95 %
pfi 3% faledné pozitivité.

V. PRENATALNiI ECHOKARDIOGRAFICKE VYSETRENI 2017

Provadime prenatdlni echokardiografické vysetfeni u plodi vy3etfovanych pacientek ve 20. tydnu gravidity. Celkem bylo loni zachyceno 24 vroze-
nych srdeénich vad, z toho bylo 22 srdeénich vad zachyceno primdrné na nadem pracovisti, 2 srdeéni vady - (1. transpozice velkych tepen, 2.
defekt septa komor) byly zachyceny MUDTr. J. Poustkou, priv. gyn. Jihlava.

Vsechny zachycené vady byly potvrzeny superkonziligrnim ultrazvukovym vy3etfenim v Détském kardiocentru FN Motol Praha 5 MUDr. V. Tomek
nebo potvrzeny patologem.

Polet VSV Pocet VSV s UPT Poéet UPT pro VSV Pocet VSV
rok 2017 na nasem pracovisti - syndromy chromozomdlni pokraéujici gravdita

celkem a genové

VVV grav. | karyotyp pozndmka

1. HLHS (syndrom hypoplazie levého srdce) s atrézii aorty, 20.ty | normélni UPT, monoarteridIni pupeénik
funk&né& mitrdlni atrézie Array CGH :norma

2. HLHS se stenézou aorty 20.ty | normdlni Potvrzeno DKC, gravidita pokracuje,

Array CGH :norma NIPT

3. Defekt AV septa 12.ty | m. Down UPT, NIPT, hydrothorax, hydrops
fetus universalis, NT 3,6mm,

PaPP-A 0,42 MoM

4. Defekt AV septa 12.ty | m. Down UPT, NT 4,0mm, PaPP-A 0,31 MoM
5. Defekt AV septa 12.ty | m. Down UPT, vék, hydrocefalus,
PaPP-A 0,38 MoM
6. Defekt AV septa 15.ty | Edwardsiv sy UPT
7. Defekt AV septa 16.ty | Edwardsov sy UPT, vék, pozitivni NIPT,

PaPP-A 0,17 MoM

8. Atrézie aorty s hypoplastickou levou komorou 13.ty | IntersticidIni UPT
mikrodelece dlouhych
ramen chromozomu 5

9. Dvojvytokové prava komora, transpozice velkych cév 19.ty | normdlni Potvrzeno DKC, gravidita pokraduje
Array CGH :norma

10. | Dvojvytokovd pravé komora, komorovy defekt, stenéza 19.ty | Intersticidlni delece UPT, RA, polyhydramnion, dilatace
plicnice dlouhych ramen duodena - obstrukce GIT
chromozomu 3

11. | Dvojvytokové pravé komora, defekt komorového septa 16.ty NIPT, potvrzeno DKC, gravidita
pokraduje, Gmrti ditéte 8. den Zivota
12. | Transpozice velkych cév (TGA) 20.ty | Parciélni delece UPT
defekt AV septa kratkych ramének

chromozomu X v
mozaice vznikly de

novo
46, X, del(X)(p11.4)
[16]1/46,XX [29]

13. | Transpozice velkych cév 20.ty | normdlni PaPP-A 0,65 MoM, potvrzeno DKC,
Array CGH :norma gravidita pokraduje
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14. | Atrézie trojcipé chlopné, hypoplazie pravé komory srde¢ni, | 17.ty | normdlni UPT
defekt mezikomorového septa Array CGH :norma
15. | Stendza aorty 18.ty | normdlni Potvrzeno DKC, gravidita pokraduje
Array CGH :norma
16. | Stenéza aorty 20.ty | normdlni Potvrzeno DKC, gravidita pokraduje
Array CGH :norma
17. | Levostranné horni dutéd Zila Gsti do korondrniho sinu 19.ty Potvrzeno DKC, gravidita pokraduje
18. | Levostrannd horni duté Zila Usti do korondrniho sinu 33.ty Potvrzeno DKC, gravidita pokraduje
19. | Koarktace aorty, men3i levostranné srd. oddily 18.ty | normdlni Potvrzeno DKC, gravidita pokraduje
Array CGH :norma
20. | Koarktace aorty 25.ty NIPT, potvrzeno DKC,
gravidita pokraduje
21. | Koarktace aorty, defekt komorového septa 24. ty Potvrzeno DKC, gravidita pokraduje
22. | Defekt komorového septa 20.ty Potvrzeno DKC, gravidita pokraduje
23. | Defekt komorového septa, uzsi plicnice 19.ty | normalni Potvrzeno DKC, gravidita pokraduje
Array CGH :norma
24. | Defekt komorového septa 20.ty | normdlni Potvrzeno DKC, gravidita pokrauje,
Array CGH :norma PaPP-A 0,35 MoM

VI. ULTRAZVUKOVA PRENATALNI DIAGNOSTIKA OBDOBI

ROK 2017 - POKRACUJICi GRAVIDITA

Jako v pfedchozich letech byla prenatdlné diagnostikovéna ultrazvukem Fada zdvaznéjsich vrozenych vad plodu (110 ), kde gravidita pokracovalg,
v naprosté v&t$iné pro sluitelnost vady se Zivotem, mezi nejéastéji anomdlie patii VVV ledvin, srdce, CNS. U pokradujicich gravidit u plodi se
z&vaznéjsi vrozenou vadou (napf. jedna multicysticka ledvina, hydronefréza, hraniéni ventrikulomegalie, pedes equinovares, nékteré srdeéni
vady aj.) spolupracujeme jiz prenatélné s prim. MUDr. M. Hanzlem Ph.D. Neonatologické odd. Nem. Ceské Budgjovice. Diky velmi dobie fun-
gujicimu systému preddvani informaci o vrozenych vaddch jiz prenatélné je tedy zaji$téna okamzitd poporodni péée o déti s vrozenymi vadami
na Neonatologickém odd. Nemocnice Ceské Budgjovice.

Zaijisfujeme adekvéini prenatdlni pééi zejména v centrech fakulinich nemocnic v Praze jako je VFN Praha 2 vedouci prof. MUDr. P. Calda, CSc,
FN Motol Praha 5 as. MUDr. M. Matécha.

Vyznamné je spoluprdce s centrem asistované reprodukce Sanatorium Art C. Budgjovice, prim. MUDr. R. Michdlek: vedle standardni spolupréce
(v CLG jsou geneticky vy3etfovany neplodné pary pied IVF) je téZ provéddéna preimplantaéni genetickd diagnostika ve spolupréci obou center:

- chromozomadlni translokace

- v posledni dob& pfibyvé PGD jako disledek nélezu mikrodelece nebo mikroduplika-
ce u nékterého z rodicy (zjidt&no pfi vydetfeni plodu v predchozi graviditd)

- vybé&r Zenského pohlavi v pfipadé chorob vézanych na muzské pohlavi (v pfipads,
kde neni moznd piimd diagnostika)

- PGS (preimplantaéni geneticky screening) - screening nové vzniklych aneuploidii -
dle indikace odborné spole&nosti Iékatské genetiky CLS JEP - napk. vék nad 35 let,
andrologicky faktor, gonozomové aberace a vé&tsi mozaiky detekované z periferni
krve, opakované potrdceni a nedspéchy IVF

Na nadem pracovisti pouZivédme 4 ultrazvukové pistroje nejvyssi kategorie: 2x novy pfistroj
GENERAL ELECTRIC YOLUSON E10 BT, ultrazvukovy pfistroj GENERAL ELECTRIC VOLU-
SON E8 Expert a jeden pfistroj typu SIEMENS ACUSON S2000. Pfistroje rovn&z pouzivé-
me k zamé&Feni jehly pfi odbé&ru plodové vody a choriovych klkd, déle jsou pouzivény nasgimi
sestrami pfi 4D ulirazvuku nehrazeném ze zdravotniho pojisténi.
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UZ ZACHYT VROZENYCH VYVOJOVYCH VAD
POKRACUJICIi GRAVIDITA

Srdeéni vady s dobrou prognézou 14

Rozstép rtu a patra

Pedes equinovares 9

Multicystickéd ledvina jednostranné

Hydronefréza, hydroureter 39

Vyznamné{3i pyelektazie

Adenomatézni malformace plice

Vady CNS (ventrikulomegalie, hypotrofie mozecku, mozkové cysty aj.) 5
Ostatni VVV 16

Kompletni vady srdce viz prenatdini echokardiografie

V roce 2008 se Centrum |ékarské genetiky s.r.o. stalo akreditovanym centrem pro screening v |. trimestru (akreditované méfeni NT). Proved|i jsme
dostateény pocet vy3etieni pro ziskani statutu akreditovaného centra u FMF (Fetal Medicine Foundation) Londyn.

MUDr. David Cutka ziskal jako jeden z prvnich sonografistd v republice mezindrodni certifikaci ultrazvukového skriningu v 18. - 23. tydnu t&ho-
tenstvi pod zastitou Fetal Medicine Foundation se sidlem v Londyné.

- od Ceské gynekologické a porodnické spolenosti byla v roce 2018 provedena recertifikace naseho pracoviité pro moznost vykazovéni zdra-
votniho vykonu 63415

z - The Fetal Medicine
The Fetal Medicine Folndstion

Foundation

Frulesier K Niolsiskes.

- Certificate of Competence
Certificate of Competence

18-23 Weeks Scan
Ultrasound examination at 11-13+6 weeks

Dr David Cutka
Dr David Cutka

has attended the theoretical course

has attended the theoretical course and has passed the practical examination

and has passed the practical examination

/ %A; g‘lé
W /4
/%‘, 4-'A Lendon FMF ID: 35154 Kypros Nicolaides

January 2008 Director FMF

London FMF ID: 35154 Kypros Nicolaides
September 2006 Director FMF
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CYTOGENETICKA A MOLEKULARNE GENETICKA LABORATOR CENTRA LEKARSKE GENETIKY S. R. O.
JE AKREDITOVANA U CESKEHO INSTITUTU PRO AKREDITACI, O.P.S. (CIA) - 8046 DLE NORMY PRO ZDRAVOTNICKE
LABORATORE CSN EN 1SO 15189:2013. V BREZNU 2018 PROBEHLA PLANOVANA DOZOROVA NAVSTEVA,
PRI KTERE PROBEHLO POSOUZENI A ROVNEZ SCHVALENi METODY PRO VYSETRENI NIPT MEZI AKREDITOVANE
METODY NASEHO PRACOVISTE.
OSVEDCENI O AKREDITACI BYLO VYDANO S PLATNOSTi DO 9.9.2020.

V KVETNU 2016 ROVNEZ PROBEHLO POSOUZENI
CYTOGENETICKE A DNA LABORATORE CENTRA LEKARSKE GENETIKY S. R. O.
PROVEDENE STATNIiM USTAVEM PRO KONTROLU LECIV PRAHA (SUKL)
A BYLO POSOUZENO A PONECHANO , POVOLENi DIAGNOSTICKE LABORATORE” C.J. SUKLS108652/2010
PRO GENETICKE VYSETROVANI PRED IVF.

K provédéni laboratorniho vy3etfovéni vzorkid biologickych materidld odebranych dércdm pro posouzeni zdravotni zpUsobilosti a vybér ddrce,
v souladu s § 15 odst. 1 pism. a) zdkona & 296/2008 Sb. o zajisténi jakosti a bezpe&nosti lidskych tkani a bunék uréenych k pouziti u &lovéka
a o zméné souvisejicich zdkond (zdkon o lidskych tkanich a bufkach).

VIl. NOVE METODY A DALSi AKTIVITY

1) TEST CLARIGO

Neinvazivni prenatdlni testovani nejéastdjsich chromozomadlnich aberaci (NIPT) provédime od 1. 1. 2016 p¥imo na nasem pracovisti - test CLA-
RIGO - CE-IVD kit od firmy Multiplikom. Vy3etfeni je provadéno na sekvendtoru lllumina Miseq.

Toto vyietfeni provdadime u indikovanych pacientek dle Doporuéeného postupu Spoleénosti lékatské genetiky CLS JEP jako alternativu odbéru
plodové vody nebo choriovych klkd a u vybranych rizikovych pacientek.

2) NEINVAZIVNi TESTOVANI (NIPT) NA ZADOST PACIENTKY
bez lékaFské indikace mozeme provést za pfimou Ghradu od tydne 10+3, velmi dilezity je podrobny UZ ve 13. a 20. tydnu

—> NEINVAZIVNI TEST PRENASCAN

Na naSem pracovisti zajisfujeme jiz nékolik let neinvazivni test Prenascan.

Vysetteni Prenascan mize vylouéit trizomii chromozomu 21 s pravdépodobnosti vice nez 99 %, trisomii chromozomu 18 s prav-
dépodobnosti 98,8 % a trisomii chromozomu 13 s pravdépodobnosti 98,7 %. Ddle je mozné zachytit asi 95 % gonozomdlnich
aberaci (aberaci pohlavnich chromozomd plodu) a nékteré mikrodeleéni/mikroduplikaéni syndromy. Vy3etfeni bylo v lednu 2018
rozsifeno na detekci cca 63 mikrodeleénich, mikroduplikaénich syndromid a nékterych monogennich chorob.

Je viak mozné zaijistit vysetieni celé fady dalsich NIPT testd dle pfani pacientky.

OD ROKU 2013 JE METODA ARRAY CGH PROVADENA NA NASEM PRACOVISTI.

Jde o moznost ziskdni mnohem detailnéjsi informace o genetické vybavé jedince (proti vy3etieni karyotypu Ize vy3etfit i velkou fadu mikrodele&nich
a mikroduplikaénich syndromd a genovych onemocnéni).

V ROCE 2014 BYLA U NAS ZAVEDENA METODA VYSETRENi SYNDROMU FRAGILNIHO X CHROMOZOMU
A VYSETRENI SMA (SPINALNi MUSKULARNI ATROFIE).

ZAVEDENI RUTINNIHO VYSETRENiI MUTACI GENU PANELU ONKO
V MOLEKULARNE GENETICKE LABORATORI CENTRA LEKARSKE GENETIKY S.R.O.

Od Gnora 2017 se do rutinniho provozu nasi laboratofe zafadilo vy3etfeni panelu gend ONKO. Toto vysetieni vyuzivd tzv. sekvenovani
nové generace - NGS, které umoziiuje vysetieni velkého poétu gend asociovanych s nddorovym onemocnénim. Jde o vybrané dileZité geny s jasnym
klinickym vyznamem s nasledné danou dispenzarni nebo operaéni pééi. V nasi laboratofi k tomuto vy3etfeni pouzivame kit ,Hereditary Cancer
Solution” firmy Sophia Genetics, kdy dochdzi k sekvenaci 27 gent asociovanych s hereditarni predispozici k nédorovému onemocnéni.
Indikaci k vy3etfeni panelu gend ONKO uréuje pfi genetické konzultaci lékat genetik na zékladé rodinné a osobni anamnézy pacienta.

Panel ONKO: BRCA1, BRCA2, CHEK2(el-11), TP53, PALB2, ATM, RAD51C, BRIP1, NBN, CDH1, PTEN, STK11, MLH1,
MSH2, MSH6, EPCAM, MUTYH, APC, BARD 1, FAM175A, RAD50, RAD51D, PMS2/PMS2CL
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INDIKACE DLE DOPORUCENI PRO TESTOVANiIi ONKO GENU
SPOLECNOSTI LEKARSKE GENETIKY CLS JEP ZE DNE 21.10.2015:

Panel gend: indikace ke genetické konzultaci:

- vichni pacienti s rizikovou osobni nebo rodinnou anamnézou s nddory (prsu nebo ovdria, prostaty, slinivky, Hustého strevo, zaludku aj.)
- o indikaci k laboratornimu genetickému vy3etieni rozhodne genetik

Indikace ke genetickému testovdni gend panelu ONKO:

Sporadicky vyskyt karcinomi prsu nebo ovaria:
- Karcinom ovaria, vejcovodd, prim. peritonedlini karcinom bez ohledu na vék
- Unilaterdlni karcinom prsu do 45 let ( do 50 let, pokud neni viibec zndmd rodinné anamnéza)
- Dva samostatné primdrni karcinomy prsu, prvni do 50 let, nebo oba do 60 let (bilaterdlni nebo ipsilaterdlni synchronni nebo metachronni)
- Probandka s karcinomem prsu a pankreatu v jakémkoliv véku
- Muzi s karcinomem prsu v jakémkoliv véku
- TNBC (triple negativni karcinom prsu) do 60 let (meduldrni karcinomy prsu se téméf vzdy shoduiji s TNBC)

Familidrni vyskyt (u rodinné anamnézy s karcinomy ovarii, vejcovodU, peritonea je vzdy indikace k testovani)

Dva pfiibuzni
- 2 piibuzné s karcinomem prsu, alespori jedna pod 50 let, nebo obé& do 60 let

- Probandka s karcinomem prsu do 50 let s pfimym pfibuznym s nddorem spojenym s HBOC (hereditérni karcinom prsu a ovaria) predevsim
slinivka, prostata

Tii ptibuzni
- Alespon 3 pfibuzné s karcinomem prsu v jakémkoliv véku
Testovéni je indikovéno lékafskym genetikem po genetickém poradenstvi a podepsani informovaného souhlasu.
Prediktivni vy3etfeni zndmé rodinné mutace u pribuznych se provadi po dosazeni plnoletosti.

- Kolorektdlni karcinom diagnostikovany u pacienta mladsiho 50 let

- Pfitomnost synchronnich nebo metachronnich karcinomi stfeva nebo jinych nadord sdruzenych s HNPCC (hereditarni nonpolyposni karci-
nom kolorekta) karcinom kolorekta, endometria, Zaludku, tenkého steva, ovédria, pankreatu, ureteru a pénvicky, bilidrniho traktu, mozku-gli-
oblastom, kize-adenomy sebaceosnich Zl4z a keratoakanthomy, bez ohledu na vék

- Kolorektdlni karcinom s histologii odpovidaijici vysokému stupni MSI (MSI-H), diagnostikovany u pacienta mladsiho 60 let

- Kolorektdlni karcinom diagnostikovany u jednoho nebo vice pfibuznych prvniho stupné s nddorem charakteristickym pro HNPCC, jeden

z nddord je diagnostikovén pred 50. rokem véku
- KolorektalIni karcinom diagnostikovany u dvou nebo vice piibuznych prvniho nebo druhého stupné s nadory sdruzenymi s HNPCC, bez
ohledu na v&k.

A. - hereditdrni nepolyp. kolorekt. karcinom - Lynchiv sy, HNPCC jednd se o 5% viech nadord kolorekta

dédiénost autozomdlné dominantni, postihuje pravou &dst kolon, malé mnoZstvi polypd
MMR - mutdtorové geny, opravuji chyby DNA
rizika: 75 % karcinom kolorekta
60 % karcinom endometria
pacienty sleduje klinicky onkolog ve spoluprdci s gynekologem (kolonoskopie, fibroskopie,

vagin.sono, event. profylaktickd kolektomie, hysterectomie + adnexectomie bilateralis)

B. Familidrni adenomatézni polypéza - 1 % kolorektarnich karcinomd
dédi¢nost autozomdlng dominantni, mutace APC genu na 5 chromozomu —= mnoho&etné polypy v distalni &asti tl. stfeva a koneéniku
genetické testovani jiz od détského véku
klinicky onkolog - kolonoskopie, kolectomie

JE-LI TO MOZNE, ZACINAME TESTOVAT NEMOCNEHO S NADOREM
GENETIK GARANTUJE INFORMOVANY SOUHLAS PACIENTA (u viech vy3etieni DNA)
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PRENATALNi DETEKCE DOWNOVA SY V LETECH 1999 - 2017

c
2lelalslalzlelslsleglalelslelelzlaelalnls
o| o | |6 o| o6 o oo &6|o|lo| oo oo ol o >
- ~ 3 ~ ~ N ~ ~ N ~ ~ N N N N N N N N 2

Pocet zachyceni 9 8 7 4 % 7 10 12 13 14 17 | 12 18 18 15 14 13 | 23 18 | 241

Down sy (DS)

Pocet UPT 8 8 5 4 7 7 9 12 13 14 16 12 17 | 17 | 15 13 12 | 23 17 | 229

pro DS

Pocet DS - odmitnuti 1 - 2 - 2 - 1 - - - 1 - 1 1 1 0 1 0 1 12

prenatdlini diagnosti-

ky nebo UPT pro DS

Pocet nezachy- 1 0 1 1 1 1 0 2 1 1 2 1 0 0 0 1 2 1 1 17

cenych DS, neg.

screening,

nezachyceni PD

Pocet narozenych 2 0 2 1 3 1 1 * 3 1 b B R B 1 0 | x> 1 2 29

DS: totéz UZIS 1 2+1 | 1+1 | 1 "

Zéchyi DS 89% (100%| 88% | 75% | 89% | 86% 100%| 86% | IT IT IT IT IT IT IT IT IT IT IT |94%
93% | 923% [ 920% | 92% |100%[100%|100%| 23% | 92% | 26% | 25%

ob&anka Slovenské republiky, pfijela ve 39. tydnu do CR - porod m. Down

* 1 pfipad odmitnuti amniocentézy

e dle UZIS jedno dité s Downovym syndromem narozeno v Piibrami, trvalé bydlisté v JC, prenatdlni péce nebyla na nasem
pracovisti

****  pacientka odmitla odbér plodové vody pfi pozitivnim testu, vék 35 let

*****  pacientka odmitla invazivni prenatdlni diagnostiku po vysetfeni metodou Prenascan, kdy bylo zjisténo vyznamné riziko
trisomie chromozomu 21, nepfdla si ukon&eni gravidity

14
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POCET NAROZENYCH S DOWNOVYM SYNDROMEM
DLE KRAJU 2000 - 2014 ABSOLUTNE,
UZIS PRAHA www.uzis.cz - Vrozené vady 2000 - 2014

Rok | pHA | stc [unc [ piz [ kar [ ust [ us [ Hra [ par [ vys [unm [owo [ zu [ msk [EEIN
2000 | 8 | 5 | 0 | 1 2 | 2 | 1 3 | 2 | 3 | 6 | 1 3 | 12 | 49
2000 | 3 | 8 2 | 2 | 4 | 2| 2 | 1 7 | 4 | 2 | 3 48
2002 | 5 | 2 | 1 ] 2 | 4 | 3 | 2 | 4| 6 | 2 | s 44
2003 | 5 | 7 | 3 | 7| 3] 3| o3| 3|55 271312 a
2004 | 11| 6 | 1 2 | 3 | 2 o o 3| 3| 3| 3] 3] 2] s
2005 | 3 | 7 | 1 2 | 3 | 3 | 1 o | 1 s | s |8 | 7 | 7 53
2006 | 2 | 7 | 1 2 | o | 2 | o | 5 | 1 ] 3 | 4 | 6 | 1 35
2007 | 10| 6 | 3 | 6 | 4| 2| 3| 420/l o]l 211 58
2008 7 | 3 | o | 2 | 2| 2 | 6 |1 2 | 2 | 6 43
2000 | 5 | 5 | 3 ] o | 3 | 3| 22135 1] 4] 1w0] 4
2010 3 | 2 | 2 | 3| 2 4| 2|1 1 4 | o [ 1 [ 3] 46
200 | 13 | 6 | 1 s | 2 | 3o 2o 3] 4] 4 53
2012 o | 1 3 | 7 | o | 3 | 1 2 | 5 [ o | 3| 7 49
2013 6 | 1 3 ] 8 | 2 | 2 | 1 ] 5 | 1 | 4 | 1 46
2014 6 | o | 1 4 | 6 | 1 s | 4 | 2 | 5| 4| 1] 4 45
celkem | 94 [ 90 | 21 | 4 [ 30 | 52 [ 20 [38 [ 30 [ a1 [ 71 [ 36 | 50 | m |20

- . .
® POCET NAOROZENYCH S DOWNOV!M SYNDROMEM
DLE KRAJU 2000 - 2014 NA 10000 Z.R.,
UZIS PRAHA www.uzis.cz - Vrozené vady 2000 - 2014

Rok | pHA | stc [uHc [ ez [ kar [ ust [ uB [ Hra | par [ vys [unm [ oo [ zu [ msk [CREN
2000 | 846 | 503 | 0 | 205 | 69 | 25 | 244 | 604 | 434 | 63 | 627 | 1,81 | 567 | 106 | 539
2001 | 31 | 797 | 36 | 419 | 6,85 | 506 | 498 | 404 | 224 | 153 | 416 | 35 | 58 | 529 | 5729
2002 | 516 | 191 | 1,74 | 205 | 678 | 489 | 242 | 607 | 43 | 841 | 596 | 3,53 | 9,62 | 524 | 474
2003 | 497 | 6,58 | 523 | 142 | 104 | 36 | 0 | 589 | 646 | 105 | 5 | 343|583 | 104 | 651
2004 | 9,88 | 531 | 1,68 | 396 | 103 | 233 | 0 | o | 622|623 | 281 | 507 | 575 | 102 | 532
2005 | 2,51 | 578 | 163 | 3,67 | 9,95 | 344 | 234 | 0 | 2,04 | 986 | 4,48 | 120 | 124 | 575 | 519
2006 | 1,6 | 549 | 1,57 | 345 | 0 |224| o |on | 191 | 196 | 261 | 622 | 107 | 081 | 33
2007 | 7,58 | 42 | 433 | 9,84 | 1,6 | 206 | 595 | 653 | 3.5 | 0 | 7,28 | 2,89 | 1,65 | 449 | 506
2008 | 2,09 | 459 | 14 | 47 | o | 199 | 383 | 32 | 104 | 1,77 | 1,52 | 2,81 | 9,58 | 448 | 36
2009 | 345 | 329 | 427 | 1,56 | 0 | 312 | 576 | 319 | 3.54 | 551 | 38 | 1.4 | 658 | 7,55 | 3,97
2010 | 541 | 1,97 | 288 | 32 | 9,06 | 216 | 7,81 | 332 | 1,75 | 1,87 | 307 | 0 | 164 | 992 | 393
2011 | 931 | 413 | 1,57 | 898 | 664 | 347 | 0 |368| 0 | 591 | 322 | 634 | 1,80 | 678 | 4,88
2012 | 4,94 | 624 | 1,50 | 520 | 355 | 852 | 0 | 549 | 1,86 | 3,89 | 405 | 0 | 546 | 594 | 451
2013 | 649 | 422 | 1,57 | 544 | 354 | 993 | 441 | 3,67 | 1,97 | 203 | 403 | 1,58 | 706 | 086 | 431
2014 | 137 | 412 | 0 | 176 | 1447 | 724 | 225 | 9,06 | 7,39 | 3,75 | 391 | 6,25 | 1,79 | 333 | 410
colkem | 5,08 [ 472 | 22 [ 494 | 418 | 417 [ 236 | 462 | 31 | 555 | 414 | 332 | 609 | 610 |[GAN
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