CENTRUM LEKARSKE

GENETIKY ... )

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

PRENATALNI DIAGNOSTIKA
A LEKARSKA GENETIKA
2021




Upozoriiujeme na moznost ziskéni dalsich informaci na nasich www strankdch: www.clg.cz

1. ZACHYTY VROZENYCH VYVOJOVYCH VAD
- POKRACUJICi GRAVIDITA ROK 2021

UZ zéchyt (ndlez VVV ultrazvukem) 100
111

Zéachyt méné zdvaznych chromozomadlnich aberaci + DNA diagnostika n

Il. GENETICKE INDIKACE K UPT ROK 2021

Genetické indikace k UPT Z toho Na zdkladé UZ Na zdkladé Array CGH
chromozomalnich diagnostiky (¢ipova technologie)
aberaci - mikrodelece, mikroduplikace
a DNA diagnostiky

115 54 51 10
Genetickd indikace pozndmka
1. m. Down, 47, XY, +21 34r. 7.ty | AB missed (vy3etfena tkdh potraceného plodu)
2. m. Down, 47, XX, +21 28r. | 1.ty | pozit. NIPT (neinvazivni prenatdlni testovani), CVS,

UZ diagnostika NT 3,2 mm, NB -

3. m. Down, 47, XX, +21 39r. | 1.ty | vé&k, pozit. NIPT, CVS, UZ diagnostika hydrops fetus
universalis - edém v z&hlavi 4,5 mm, omfalokéla 5,8 mm

4. m. Down, 47, XX, +21 37r | 1.ty | PS (pozit. sekvenéni integrovany test), vék, pozit. NIPT, CVS,
UZ diagnostika prosak v z&hlavi 4,4 mm, kolem t&licka
subkutanni edém 1,1 mm

5, m. Down, 47, XX, +21 33r. | 12.ty | UZ diagnostika NT 4,4 mm, hydrops fetus universalis
(vySetfena tkdh potraceného plodu)

6. m. Down, 47, XX, +21 21 r. | 12.ty | PS, CVS, UZ diagnostika VSV- defekt AV septa,
nizky PAPP-A 0,34 MoM

7. m. Down, 47, XY, +21 39r. | 12.ty | PS, vé&k, CVS, UZ diagnostika NT 2,8 mm,
VSV - defekt AV septa, NB -

8. m. Down, 47, XY, +21 29r. | 12.ty | PS, CVS, UZ diagnostika hydrops fetus universalis,
NT 4,7 mm, pes equinovarus, nizky PaPP-A 0,04 MoM

9. m. Down, 47, XY, +21 37r. | 12.ty | PS, v&k, pozit. NIPT, UZ diagnostika VSV - defekt AV septa,
v levé komore hyperechogenni fokus 1,4 mm,
PaPP-A - 0,49 MoM

10. m. Down, 47, XY, +21 43r. | 12.ty | PS, v&k, CVS, UZ diagnostika NT 3,3 mm, NB -,
nizky PaPP-A 0,27 MoM

11. | m. Down - NIPT 38r. | 12.ty | PS, v&k, pozit. NIPT, UZ diagnostika hydrops fetus universalis,
VSV - defekt AV septa, NT 7 mm

(vy3etiena tkah potraceného plodu)

12. m. Down, 47, XY+21 37r | 12.ty | PS, v&k, pozit. NIPT, CVS, UZ diagnostika
NT 3,3 mm, NB -, po strandch kréku branchiogenni cysty
13. m. Down - NIPT 39r | 12.ty | PS, vék, pozit. NIPT, UZ diagnostika, PaPP-A 0,81 MoM,
pacientka si nepfdla invazivni vykon
14. | m. Down, 47, XX, +21 26r. | 12.ty | pozit. NIPT, CVS, UZ diagnostika NB -
15. | m. Down, 47, XX, +21 32r. | 12.ty | pozit. NIPT, UZ diagnostika VSV- defekt AV septa,

prosak v z&hlavi 2,7 mm




16. . Down - NIPT 35r. | 12.ty | vék, pozit. NIPT, UZ diagnostika NT 5 mm, prosak kolem
briska 3,2 mm, OA, nizky PaPP-A 0,31 MoM, vys3i free beta
hCG 5,10 MoM (vy3etfena tkdn potraceného plodu)

17. . Down, 47, XX, +21 46r. | 12.ty | PS, v&k, pozit. NIPT, CVS, UZ diagnostika dilatovand 3. kom.
mozkovd 1,7 mm, prosak v z&hlavi 4 mm,
nizky PaPP-A 0,29 MoM

18. . Down, 47, XX, +21 38r. | 13.ty | PS, vé&k, pozit. NIPT, UZ diagnostika
NT 3,6 mm, NB -, nizky PaPP-A 0,23 MoM

19. . Down, 47, XX, +21 26r. | 13.ty | PS, CVS, UZ diagnostika NT 5,4 mm, prosak kolem bFiska
1,1 mm, VSV - defekt komorového septa, podél kreku plodu
anechogenni prostory, nizky PaPP-A 0,19 MoM

20. . Down, 47, XY, +21 31r. | 13.ty | PS, pozit. NIPT, UZ diagnostika prosak v zdhlavi 4 mm,
nizky PaPP-A 0,18 MoM

21. . Down, 47, XY, +21 30r | 13.ty | PS, pozit. NIPT, UZ diagnostika na obou HK patrnd
brachydaktylie, nizky PaPP-A 0,32 MoM

22. . Down, 47, XY, +21 33r. | 13.ty | PS, CVS, UZ diagnostika NT 8 mm, NB -, hydrops fetus
universalis, nizky PaPP-A 0,28 MoM

23. . Down, 47, XY +21 39r. | 13.ty | PS, vé&k, CVS, UZ diagnostika NT 5,4 mm, NB -,
nizky PaPP-A 0,15 MoM

24. . Down, 47, XY, +21 44 r. | 13.ty | PS, vék, CVS, UZ diagnostika NT 2 mm, srdce - v myokardu
zastizen drobny dystroficky kalcifikat, CNS dilatace 3.
komory mozkové 1,6 mm, PaPP-A 0,42 MoM

25. . Down, 47, XY, +21 35r. | 13. PS, vék, pozit. NIPT, UZ diagnostika, nizky PaPP 0,32 MoM

26. . Down, 47, XX, +21 37r | 13. PS, v&k, pozit. NIPT, UZ diagnostika prosak v zdhlavi 4 mm,
NB -

27. . Down, 47, XX, +21 38r. | 15.ty | PS, v&k, pozit. NIPT, UZ diagnostika NT 2,0 mm,
nizky PaPP-A 0,29 MoM

28. . Down, 47, XX, +21 40r. | 15.ty | PS, v&k, UZ diagnostika, PaPP-A 0,30 MoM

29. . Down, 47, XY, +21 31r. | 16.ty | PS, pozit. NIPT, UZ diagnostika dilatovand
3. komora mozkové na 2,9 mm

30. . Down, 47, XY, +21 36r. | 16.ty | PS, vék, pozit. NIPT, UZ diagnostika

31. . Down, 47, XX, +21 43r. | 19.ty | PS, vé&k, pozit. NIPT, UZ diagnostika
hyperech. fokus v |. komofe 1 mm

32. Edwardsov sy, 47, XY, +18 Al r. | 1.ty | PS,vek, CVS, UZ diagnostika NT 10 mm, prosak kolem
bfiska 2 mm, hygroma colli cysticum, VSV - defekt AV septa,
nizky PaPP-A 0,08 MoM

33. | Edwardsov sy, 47, XX, +18 22r. | 1.ty | PS, UZ diagnostika hydrops fetus universalis, omfalokéla
(vySetfena tkdh potraceného plodu)

34. Edwardsov sy, 47, XY, +18 42r. | 12.ty | PS, vé&k, CVS, UZ diagnostika hydrops fetus universalis,

NT 5,5 mm, megavezica, VSV - hypoplasie pravé komory,
omfalokéla, nizky PaPP-A 0,28 MoM

35. | Edwardsov sy, 47, XY, +18 21 r. | 12.ty | CVS, UZ diagnostika omfalokéla 10x14 mm obsahujici
zaludek, stfevni klicky a jatra

36. Edwardsiv sy, 47, XX, +18 44 r. | 12.ty | PS, v&k, pozit. NIPT, CVS, UZ diagnostika flekéni drzeni prst
HK, pedes equinovares, VSV - mitrdlni chlopefi nenalezena,
roz3tép mékkého a tvrdého patra, nizky PaPP-A 0,19 MoM

37. | Edwardsdv sy, 47, XX, +18 46r. | 13.ty | vé&k, pozit. NIPT, UZ diagnostika hydrops fetus universalis,
hygroma colli cysticum, VSV - defekt AV septa, flekéni drzeni
prstickd hornich konéetin, nizky PaPP-A 0,14 MoM
(vySetfena tkdh potraceného plodu)

38. | Edwardsov sy, 47, XX, +18 36r. | 15.ty | PS, vék, pozit. NIPT, UZ diagnostika $petkovité drzeni prstd

HK, nizky PaPP-A 0,32 MoM




39. | Edwardsov sy, 47, XY, +18 38r. | 16.ty | PS, vék, UZ diagnostika brachycefalicky tvar lebky,
hydrocefalus, roz3tép patra, flek&ni drzeni rucicek,
nizky PaPP-A 0,33 MoM

40. | Pataulyv sy, 47, XX, +13 30r. | 15.ty | PS, UZ diagnostika VSV - hypoplazie pravé komory,
holoprosencefalie, centrdlni kavita v piedni ¢ésti mozku,
polydaktylie, roz3tép horniho rtu a &elisti,
nizky PaPP-A 0,27 MoM

41, Pataudv sy, 47, XX, +13,der(13;14)(q10;q10) 31r. | 12.ty | CVS, UZ diagnostika brachycefalicka lebka,
holoprosencefalie, obli¢ejovy rozitép, atypické drzeni HK,
PaPP-A 0,65 MoM

42. | Turneriv sy, 45, X 29r. | 8.ty | UZ diagnostika hydrops fetus universalis, missed AB
(vy3etfena tkdh potraceného plodu)

43. | Turnerdv sy, 45, X 25r. | 12.ty | CVS, UZ diagnostika hydrops fetus universalis, hygroma colli
cysticum, hydrothorax

44. | Turneriv sy, 45, X 31r. | 13.ty | PS, CVS, UZ diagnostika NT 6,1 mm, hygroma colli cysticum,
hyperechogenni fokus v levé komore

45. | Turneriv sy, 45, X 23r. | 21.ty | UZ diagnostika tézké stendza aorty vé&. koarktace, mirny
perikardidlni vypotek, otok dolnich kon&etin,

Covid v po&. grav.

46. | Klinefelterdv sy, 47, XXY 22r. | 12.ty | UZ diagnostika hydrops fetus universalis, AB missed,
nizky PaPP-A 0,20 MoM (vy3etfena tkén potraceného plodu)

47. | Klinefelterov sy, 47, XXY 29r. | 16.ty | PS, CVS, UZ diagnostika cystickd dysplazie ledvin,
t&zky oligohydramnion

48. | Klinefelterav sy, 47, XXY 21 r. | 20.ty | PS, NIPT, UZ diagnostika VSV - stenéza aorty

49. | Triploidie 69, XXX 30r. | 1.ty | UZ diagnostika disproporce mezi hlavickou a bfitkem plodu,
oligohydramnion, nizky PaPP-A 0,07 MoM
(vySetfena tkdh potraceného plodu)

50. | Triploidie 69, XXY 30r. | 1.ty | PS, UZ diagnostika v zadni jGmé lebni cyst. Gtvar prom. 5 mm,
nizky PaPP-A 0,07 MoM (vy3etiena tkéi potraceného plodu)

51. Triploidie 69, XXX 28r. | 13.ty | PS, CVS, UZ diagnostika NT 3,5 mm, NB -,
nizky PaPP-A: 0,19 MoM

52. XYY - NIPT 33r. | 15.ty | PS, pozit. NIPT, AB missed, nizky PaPP-A 0,26 MoM

53. | 46, XX, dup(9)(p24.3-p21.2) 24 r. | 20.ty | UZ diagnostika rozstép rtu, &elisti a patra u plodu bil., &ip
Array CGH

54. | 46, XX, der(5)t(5;18)(p13.2;q22.3) 16r. | 19.ty | UZ diagnostika obli¢ejovy rozitép rtu, &elisti a patra 1. sin.,
hypoplazie mozeé&ku, &ip Array CGH

55. | 46, XX, del(6)(q11.2q16.3) 39r | 1.ty | Pozit. NIPT, UZ diagnostika CNS dilatovand 4. komora
mozkovd 8 mm komunikuje se zadni jdmou lebni, nedafi se
nastavit vermis moze&ku, sy Dandy Walker, NT 3,2 mm, ¢ip
Array CGH

56. | sy Di George 37r | 15.ty | PS, vék, UZ diagnostika CNS: dilatace

delece v oblasti 22q11.21 3. mozk. komory na 2,3 mm, &ip Array CGH
57. | Miller Dieker syndrom (MDS) 36r. | 17.ty | PS, pozit. NIPT, UZ diagnostika CNS Sylviovu fossu nelze
46, XX, del(17)(p13)dn idedln& zobrazit, &ip Array CGH

58. delece v oblasti 17q12 40r. | 20.ty | PS, v&k, NIPT, UZ diagnostika ageneze ledvin, AB missed,
¢ip Array CGH (vy3etfena tkdn potraceného plodu)

59. | 46,XY,der(8)del(8)(p23.1)dup(8)(p11.2p23.1) 32r | M.ty | PS, UZ diagnostika NT 2,3 mm, prosak kolem bfika 1 mm,
VSV - defekt komorového septa, na ktery nasedd spoleény
truncus, &ip Array CGH

60. | 46, XX, der(4)t(4;18)(p15.1;p11.21)mat 35r. | 14.ty | PS, v&k, NIPT, CVS, UZ diagnostika obli¢ejovy rozitép, prosak
v zdhlavi plodu 3,6 mm, oplostély profil obliceje, NB -,

VSV - defekt AV septa, pes equinovarus bil., &ip Array CGH

61. | Acranius s rozsdhlou encefalokélou 36r. | 12.ty | Ve&k, CVS, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH

62. | Acranius 30r. | 16.ty | PS, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH




63. | VVV CNS - na temeni plodu anechogenni Gtvar, 34r. | 18.ty | UZ diagnostika, &ip Array CGH
frontoparietdlni encefalokéla, deformované lebka,
lemon sign
64. | VVV CNS - defekt okcipitdlIni &asti lebky, 29r. | 15.ty | NIPT, UZ diagnostika, &ip Array CGH
komunikace IV. komory mozkové se zadni jGmou
lebni, ageneze vermis mozeéku
65. | Hydrocefalie s rozstépem v oblasti LS patere, 31r. | 16.ty | PS, UZ diagnostika, &ip Array CGH
lemon sign, banana sign
66. | Hydrocefadlie, dilatace obou postrannich komor, 39r | 15.ty | PS, vék, NIPT, UZ diagnostika, &ip Array CGH,
atrofie mozkového parenchymu nizky PaPP-A 0,16 MoM
67. | Hydrocefalie 25r. | 12.ty | PS, NIPT, UZ diagnostika NT 2 mm, &ip Array CGH, nizky
PaPP-A 0,27 MoM, NGS panel - AR hydrocefalus
68. | Hydrocefalie s rozstépem lumbosakrélni patefe 29r. | 16.ty | PS, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH
69. | Hydrocefalie s vyraznou dilataci viech mozkovych | 32r. | 18.ty | UZ diagnostika, &ip Array CGH
komor
70. | Gemini biamniati bichoriati 27 r. | 13.ty | UZ diagnostika, &ip Array CGH
Plod B: hydrocefalie, postranni komory 10 mm, selekt. fetocida
dilatace 3. komory na 2,4 mm, mozeéek se nedafi
nastavit, dilatovand zadni jama lebni
71. | Rozitép v oblasti lumbosakrdlni patefe 34r. | 19.ty | UZ diagnostika, &ip Array CGH
s meningomyelokélou, lemon sign, banana sign
72. | Rozitép v oblasti lumbosakrélni pétefe, lemon sign, | 32r. | 20.ty | PS, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH
banana sign
73. | Ageneze corpus callosum 32r. | 20.ty | PS, NIPT, UZ diagnostika, UPT FNM
74. | Ageneze corpus callosum 31r. | 20.ty | PS, NIPT, UZ diagnostika, &ip Array CGH
75. | VVV CNS: v zadni jGmé lebni anechogenni prostor | 31 r. | 12.ty | PS, NIPT, UZ diagnostika,
cysta 7 mm vyklenujici se mezi polokoule mozecku, nizky PaPP-A 0,16 MoM
anhydramnion (vy3etfena tkdh potraceného plodu)
76. | Gemini biamniati bichoriati 29r. | 12.ty | PS, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH
Plod A: VSV- hypoplazie pravé komory, NT 7,3 mm, selekt. fetocida
hygroma colli cysticum
77. | VSV syndrom hypoplazie levého srdce 28r. | 22.ty | UZ diagnostika, &ip Array CGH
78. | Gemini biamniati bichoriati 34r. | 12.ty | CVS, UZ diagnostika, &ip Array CGH
Plod A: NT 2,4 mm, VSV- malé levd komora, selekt. fetocida
defekt AV septa rozitép v oblasti lumbosakralni
pétefe
79. | VSV-hypoplazie pravé komory, atrézie plicnice 35r. | 12.ty | vé&k, NIPT, UZ diagnostika
(vyZetfena tkdh potraceného plodu)
80. | VSV- hypoplazie levé komory 39r | 12.ty | vék, NIPT, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH
81. | VSV -syndrom hypoplazie levého srdce + atrezie 36r. | 15.ty | vé&k, UZ diagnostika, &ip Array CGH
aorty
82. | VSV -defekt AV septa, NT 7,8 mm, hygroma colli 27 r. | 13.ty | PS, CVS, UZ diagnostika, &ip Array CGH
cysticum, omfalokéla, rekudce pr. predlokti
83. | Hydrops fetus universalis, omfalokéla, rozsirené 31r. | 10.ty | UZ diagnostika
postranni komory mozkové
84. | Hydrops fetus universalis, omfalokéla 39r. | 1.ty | vé&k, UZ diagnostika AB missed
85. | Hydrops fetus universalis 40r. | 1.ty | v&k, UZ diagnostika AB missed
86. Cysty na strandch kréku 5x2,8 mm, HK - flekéni 20r. | 12.ty | PS, CVS, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH
drzeni obou ruéigek nizky PaPP-A 0,16 MoM
87. Podél kréku branchiogenni cysty 5,4x2,4 mm, 42 r. | 12.ty | PS, v&k, NIPT, UZ diagnostika
na oblast kréni, hrudni az bederni patefe nasedd
cysticky anechogenni Gtvar, DK plodu obtizné
prehledné
88. | NT 9 mm, hygroma colli cysticum 28r. | 12.ty | PS, CVS, UZ diagnostika, &ip Array CGH




89. NT 4,5 mm 30r. | 1.ty | PS, UZ diagnostika, PaPP-A 0,39 MoM
AB missed in grav. hebd. 11

90. | Omfalokéla obsahuijici stfevni klicky 31r. | 12.ty | PS, CVS, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH

91. | Omfalokélq, spina bifida v oblasti sakrélIni patefe | 38 r. | 15.ty | v&k, NIPT, UZ diagnostika, CVS

92. | Omfalokéla, spina bifida, tézké deformity sp. éésti | 30r. | 12.ty | UZ diagnostika

téla, jednostrannd deformita a zkrdceni stehna (vySetfena tkdA potraceného plodu)
93. | Omfalokéla, éasteénd extrofie srdce 38r. | 1.ty | vé&k, CVS, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH
94. | Omfalokéla 44 1. | 12.ty | vék, UZ diagnostika
95. | Gastroschiza 35r. | 15.ty | vék, UZ diagnostika, &ip Array CGH

(vySetfena tkdh potraceného plodu)

96. | Levostrannd brdniéni hernie, Zaludek a &ast stiev 25r. | 19.ty | UZ diagnostika, &ip Array CGH
v dutiné hrudni

97. | Megavezika 27 r. | 12.ty | UZ diagnostika, ¢ip Array CGH
(vySetfena tkdh potraceného plodu)
98. | Ascites 35r. | 13.ty | v&k, NIPT, UZ diagnostika
99. | Thanatoforické dysplazie typu 1 - mutace v genu 30r | 18.ty | UZ diagnostika, ¢ip Array CGH,
FGFR3, zkrdcené zebra, vpadly kofen nosu DNA analyza
100. | Anhydramnion, pes equinovarus, dolichocefalickd | 34r. | 18.ty | UZ diagnostika, NIPT
lebka
101. | Tézkd IUGR, zvysend echogenita stf. kligek, 28r. | 19.ty | UZ diagnostika

diskrepance o 13 dni, MM -, anhydramnion,
v grav. Covid-19

102. | Multicysticka dysplazie obou ledvin, anhydramnion | 30r. | 16.ty | PS, UZ diagnostika, &ip Array CGH

103. | Tézkd IUGR, tachykardie, hyperech. stfeva, 29r. | 17ty | PS,NIPT, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH
a. umbilicalis nulovy pritok v enddiastole,
placentarni insuficience

104. | Tézké IUGR, 20x vyssi AFP, nulovy end-diastolicky | 33 r. | 15.ty | PS, NIPT, UZ diagnostika
protok v arteria umbilicalis
placentarni insuficience

105. | Tézkd IUGR, oligohydramnion, 33r | 16.ty | NIPT, UZ diagnostika
placentdrni insuficience

106. | Casnd IUGR, dilatace 3. mozkové komory 34r. | 14.ty | PS, NIPT, UZ diagnostika,
na 2 mm, agenese corpus callosum, zvy3end OA PS antierytrocytdr. protilatek,
echogenita stfevnich kli¢ek, nulovy end-diastolicky AB missed

protok v a. umbilicalis

107. | Cervikélni teratom, polyhydramnion 33r. | 20.ty | UZ diagnostika, ¢ip Array CGH

108. | Oboustranny rozstép rtu, &elisti a patra 27 r. | 20.ty | UZ diagnostika, &ip Array CGH

109. | Atrézie tenkého stfeva 29 r. | 20.ty | UZ diagnostika, &ip Array CGH

110. | Ageneze predlokti a ruky levé HK 28r. | 20.ty | UZ diagnostika, &ip Array CGH

111. | Ageneze ruky a velké &asti predlokti pravé HK 33r | 13.ty | CVS, UZ diagnostika, ¢ip Array CGH

112. | Syndrom fragilniho X chromozému 43 r. | 15.ty | Vék, UZ diagnostika, DNA analyza

113. | Syndrom fragilniho X chromozému 30r | 13.ty | CVS, UZ diagnostika, DNA analyza

114. | Cysticky fibréza - plod homozygot F508del 28r. | 17.ty | PS, NIPT, pozit. OA + RA, UZ diagnostika, &ip Array CGH,
v genu CFTR, dilatace stfevnich klicek do 4 mm mol. gen. vys. cystické fibrézy

s hyperechogennim lemem

115. | Cysticky fibréza - plod homozygot F508del 26r. | 20.ty | pozit. OA + RA, UZ diagnostika,
v genu CFTR, dilatace stfevnich klicek do 5 mm &ip Array CGH, mol. gen. vys3. cystické fibrézy
s hyperechogennim lemem

Diky sekvenénimu integrovanému testu dochdzi k urychleni stanoveni diagnézy v I. trimestru, a to téz diky nizkym hodnotdm parametru PaPP-A.
Vyznamnd je téZ moznost odbéru choriovych klkd - CVS pro stanoveni diagnézy v |. trimestru.

Zvy3eni poltu zachytl v |. trimestru souvisi Eastené i s diagnostikou plodu, které by se spontdnné potratily (to plati zejména pro samotny I. trimestrdlni
test, Eastedné viak i pro sekvenni integrovany test).



Ill. VVV DIAGNOSTIKOVANE V I. TRIMESTRU ZA ROK 2021

1. 7.ty | m. Down, AB missed (vy3effena tkdf potraceného plodu)

2. NT 3,2 mm 11.ty | m. Down, vék, pozit. NIPT, UZ diagnostika NB -, UPT

3 NT 4,5 mm 11.ty | m. Down, vék, pozit. NIPT, CVS,
UZ diagnostika hydrops fetus universalis, omfalokéla 5,8 mm, UPT

4. NT 4,4 mm 1.ty | m. Down, PS, vé&k, pozit. NIPT, CVS,
UZ diagnostika kolem t&licka subkutanni edém 1,1 mm, UPT

5. NT 4,4 mm 12.ty | m. Down, UZ diagnostika hydrops fetus universalis, UPT
(vySetfena tkdh potraceného plodu)

6. PaPP-A: 0,34 MoM 12.ty | m. Down, PS, CVS, UZ diagnostika VSV - defekt AV septa, UPT

7. NT 2,8 mm 12.ty | m. Down, PS, v&k, CVS, UZ diagnostika VSV - defekt AV septa, NB -,
UPT

8. NT 4,7 mm PaPP-A: 0,04 MoM 12.ty | m. Down, PS, CVS, UZ diagnostika hydrops fetus universalis,
pes equinovarus, UPT

9. PaPP-A: 0,49 MoM 12.ty | m. Down, PS, v&k , pozit. NIPT, UZ diagnostika VSV - defekt AV septa,
v levé komofte hyperechogenni fokus 1,4 mm, missed AB

10. NT 3,3 mm PaPP-A: 0,27 MoM 12.ty | m. Down, PS, v&k, CVS, UZ diagnostika NB -, UPT

11. NT 7,0 mm 12.ty | m. Down, PS, v&k, pozit. NIPT, UZ diagnostika hydrops fetus
universalis, VSV - defekt AV septa, UPT
(vy3etfena tkdh potraceného plodu)

12. NT 3,3 mm 12.ty | PS, vék, pozit. NIPT, CVS, UZ diagnostika NB -, po stranach krcku
branchiogenni cysty, UPT

13. PaPP-A: 0,81 MoM 12.ty | m. Down, PS, vé&k, pozit. NIPT, UZ diagnostika,
pacientka si nepfdla invazivni vykon, UPT

14. 12.ty | pozit. NIPT, CVS, UZ diagnostika NB -

15. | NT 2,7 mm 12.ty | m. Down, pozit. NIPT, UZ diagnostika VSV - defekt AV septaq,
prosak v zé&hlavi 2,7 mm, UPT

16. | NT 5,0 mm PaPP-A 0,31 MoM 12.ty | m. Down, vék, pozit. NIPT, UZ diagnostika prosak kolem bfiska
3,2 mm, OA, vys3i free beta hCG 5,10 MoM, UPT
(vySetfena tkdh potraceného plodu)

17. NT 4,0 mm PaPP-A: 0,29 MoM 12.ty | m. Down, PS, v&k, pozit. NIPT, CVS, UZ diagnostika dilatovand
3. kom. mozkova 1,7 mm, UPT

18. NT 3,6 mm PaPP-A: 0,23 MoM 13. m. Down, PS, v&k, pozit. NIPT, UZ diagnostika NB -, UPT

19. NT 5,4 mm PaPP-A: 0,19 MoM 13.ty | m. Down, PS, CVS, UZ diagnostika prosak kolem bfitka 1,1 mm,
VSV - defekt komorového septa, podél kreku plodu anechogenni
prostory, UPT

20. NT 4,0 mm PaPP-A: 0,18 MoM 13.ty | m. Down, PS, pozit. NIPT, UZ diagnostika, UPT

21. PaPP-A: 0,32 MoM 13. m. Down, pozit. NIPT, UZ diagnostika na obou HK patrnd
brachydaktylie, UPT

22. NT 8,0 mm PaPP-A: 0,28 MoM 13.ty | m. Down, PS, CVS, UZ diagnostika NB -, hydrops fetus universalis,
UPT

23. NT 5,4 mm PaPP-A: 0,15 MoM 13. m. Down, PS, CVS, UZ diagnostika NB -, UPT

24. NT 2,0 mm PaPP-A: 0,42 MoM 13. m. Down, PS, vék, CVS, UZ diagnostika srdce - v myokardu zastizen
drobny dystroficky kalcifikat, CNS dilatace 3. komory mozkové
1,6 mm, UPT

25. PaPP-A: 0,32 MoM 13. m. Down, PS, vék, pozit. NIPT, UZ diagnostika, UPT

26. NT 4,0 mm 13.ty | m. Down, PS, v&k, pozit. NIPT, UZ diagnostika NB -, UPT




27. | NT 10,0 mm PaPP-A: 0,08 MoM 11.ty | Edwardsdv sy, PS, vék, CVS, UZ diagnostika prosak kolem bfitka
hygroma colli cysticum 2 mm, VSV - defekt AV septa, UPT

28. 11.ty | Edwardsdv sy, PS, UZ diagnostika hydrops fetus universalis,
omfalokéla, UPT (vy3etfena tkdh potraceného plodu)

29. NT 5,5 mm PaPP-A: 0,28 MoM 12.ty | Edwardsdv sy, PS, vék, CVS, UZ diagnostika hydrops fetus universalis,
megavezica, VSV - hypoplasie pravé komory, omfalokéla, UPT

30. 12.ty | Edwardsiv sy, CVS, UZ diagnostika omfalokéla 10x14 mm obsahujici
zaludek, stfevni klicky a jétra, UPT

31. PaPP-A: 0,19 MoM 12.ty | Edwardsdv sy, PS, vék, pozit. NIPT, CVS, UZ diagnostika flek&ni
drzeni prstd HK, pedes equinovares, VSV - mitrdln{ chlopefi
nenalezena, rozitép mékkého a tvrdého patra, UPT

32. | hygroma colli cysticum PaPP-A: 0,14 MoM 13.ty | Edwardsdv sy, vék, pozit. NIPT, UZ diagnostika hydrops fetus
universalis, VSV - defekt AV septaq, flekéni drzeni prstickd hornich
koncetin, UPT (vy3etiena tkan potraceného plodu)

83, PaPP-A: 0,65 MoM 12.ty | Pataudv sy, CVS, UZ diagnostika brachycefalickd lebka,
holoprosencefalie, obli¢ejovy rozitép, atypické drzeni HK, UPT

34. 8.ty | Turnerdv sy, UZ diagnostika hydrops fetus universalis, missed AB
(vySetfena tkdh potraceného plodu)

35. | hygroma colli cysticum 12.ty | Turnerlv sy, CVS, UZ diagnostika hydrops fetus universalis,
hydrothorax, UPT

36. | NT4,1 mm 11.ty | Turnerdv sy, PS, CVS, UZ diagnostika hyperechogenni fokus v levé

hygroma colli cysticum komote, UPT

37. PaPP-A: 0,20 MoM 12.ty | Klinefelterdv sy, UZ diagnostika hydrops fetus universalis, AB missed,
(vySetfena tkdh potraceného plodu)

38. PAPP-A: 0,07 MoM 1.ty | Triploidie, UZ diagnostika disproporce mezi hlavickou a bfiskem
plodu, oligohydramnion, UPT
(vySetfena tkdh potraceného plodu)

39. PAPP-A: 0,07 MoM 1.ty | Triploidie, PS, UZ diagnostika v zadni jGmé lebni cyst. Gtvar prom.
5 mm, UPT (vy3etfena tkai potraceného plodu)

40. NT 3,5 mm PAPP-A: 0,19 MoM 13.ty | Triploidie, PS, UZ diagnostika NB -,
(vysetfena tkdn potraceného plodu)

41. | NT32mm 1.ty | 46, XX, del(6)(q11.2q16.3)
Pozit. NIPT, UZ diagnostika CNS dilatovand 4. komora mozkova
8 mm komunikuje se zadni j@mou lebni, nedafi se nastavit vermis
mozeéku, sy Dandy Walker, UPT

42. | NT2,3mm 1.ty | 46,XY,der(8)del(8)(p23.1)dup(8)(p11.2p23.1)
PS, UZ diagnostika prosak kolem bfiska 1 mm, VSV - defekt
komorového septa, na ktery nasedd spolecny truncus, UPT

43. | NT 3,6 mm 14.ty | 46, XX, der(4)t(4;18)(p15.1;p11.21)mat
PS, vék, NIPT, CVS, UZ diagnostika obli¢ejovy roztép, oplostély
profil obligeje, NB -, VSV - defekt AV septa, pes equinovarus bil., UPT

44, 12.ty | v&k, CVS, UZ diagnostika acranius s rozséhlou encefalokelou, &ip
Array CGH, UPT

45. | NT 2,0 mm PAPP-A: 0,27 MoM 12.ty | PS, NIPT, UZ diagnostika hydrocefalie, ¢ip Array CGH,
NGS panel - AR hydrocefalus, UPT

46. 13.ty | Gemini biamniati bichoriati
UZ diagnostika plod B hydrocefalie, postranni komory 10 mm,
dilatace 3. komory na 2,4 mm, mozeéek se nedafi nastavit,
dilatované zadni jéma lebni, &ip Array CGH,
sel. fetocida

47. PAPP-A: 0,16 MoM 12.ty | PS, NIPT, UZ diagnostika VVV CNS: v zadni jdmé& lebni anechogenni

prostor cysta 7 mm vyklenujici se mezi polokoule mozecku,
anhydramnion, UPT (vy3etfena tkah potraceného plodu)




48. | plod A:NT 7,3 mm 12.ty | Gemini biamniati bichoriati
hygroma colli cysticum PS, UZ diagnostika plod A: VSV - hypoplazie pravé komory,
&ip Array CGH, sel. fetocida
49. | plod A:NT 2,4 mm 12.ty | Gemini biamniati bichoriati
CVS, UZ diagnostika plod A: VSV - mald leva komora,
defekt AV septa, roz3tép v oblasti lumbosakrdlIni patefe,
&ip Array CGH, sel. fetocida
50. 12.ty | V&k, NIPT, UZ diagnostika VSV - hypoplazie pravé komory, atrézie
plicnice (vyseffena tkdn potraceného plodu)
51. 12.ty | V&k, NIPT, UZ diagnostika VSV hypoplazie levé komory,
Cip Array CGH, UPT
52. NT 7,8 mm 13.ty | PS, CVS, UZ diagnostika VSV - defekt AV septa, omfalokéla, rekudce
hygroma colli cysticum pr. predlokti, ¢&ip Array CGH, UPT
538 10.ty | UZ diagnostika hydrops fetus universalis, omfalokéla, roz3ifené
postranni komory mozkové, UPT
54. 11.ty | Vék, UZ diagnostika hydrops fetus universalis, omfalokéla, AB missed
558 11.ty | V&k, UZ diagnostika hydrops fetus universalis, AB missed
56. PAPP-A: 0,16 MoM 12.ty | PS, CVS, UZ diagnostika cysty na strandch kréku 5x2,8 mm,
HK - flekéni drzeni obou ruci¢ek, UPT
57. 12.ty | PS, v&k, UZ diagnostika podél kréku branchiogenni cysty
5,4x2,4 mm, na oblast kréni, hrudni az bederni patefe nasedd
cysticky anechogenni Utvar, DK plodu obtizné prehledné, UPT
58. |NT9mm 12.ty | PS, CVS, UZ diagnostika, &ip Array CGH, UPT
hygroma colli cysticum
59. NT 4,5 mm PaPP-A: 0,39 MoM 1.ty | PS, UZ diagnostika
AB missed
60. 12.ty | PS, CVS, UZ diagnostika omfalokéla, ¢ip Array CGH, UPT
61. 12.ty | UZ diagnostika omfalokéla, spina bifida, tézké deformity sp. &asti
t&la, jednostrannd deformita a zkréceni stehna, UPT
(vySetfena tkdh potraceného plodu)
62. 1.ty | Vé&k, CVS, UZ diagnostika omfalokéla, &astednd extrofie srdce,
Cip Array CGH, UPT
63. 12.ty | V&k, UZ omfalokéla, UPT
64. 12.ty | UZ diagnostika megavezika, &ip Array CGH, UPT
(vy3etfena tkdh potraceného plodu)
65. 13.ty | V&k, NIPT, UZ diagnostika ascites, UPT
66. 14.ty | PS, NIPT, UZ diagnostika, dilatace 3. mozkové komory na 2 mm,
agenese corpus callosum, zvy$end echogenita stfevnich klicek, nulovy
end-diastolicky protok v a. umbilicalis, éasna IUGR, AB missed
67. 13.ty | CVS, UZ diagnostika ageneze pravé ruky a velké &asti predlokti,
Cip Array CGH, UPT
68. 13.ty | CVS, UZ diagnostika, DNA analyza syndrom fragilniho

X chromozému, UPT

Biochemické markery . trimestru

- PAPP-A a free beta-hCG

- PIGF




Zmé&feni NT akreditovanym sonografistou v I. trimestru na nasem pracovisti
a provedeni kompletniho sekvenéniho integrovaného testu

1) Vysetieni je hrazené ze zdravotniho pojidténi (pro pacientku zdarmal): vy3etfeni z lékaFské indikace (nizky PaPP-A, vysoké free beta hCG, Iéky
v gravidité, dvojéetnd gravidita, jakékoliv patologie, nepfiznivé rodinn& anamnéza, neprehledny obraz plodu aj.)

2) Vysetteni na vlastni Zddost pacientky - pacientky, které z&daii test na Downdv syndrom s nejvy33i zachyosti (95 %) a nizsi fale3nou pozitivitou
nez ma biochemicky test. Pacientky maji zméfeno NT akreditovanym sonografistou v CLG, je provedena prvotrimestrdlni éast sekvenéniho
integrovaného testu. U viech pacientek s normdlnim vysledkem je doplné&na 2. &ast integrovaného testu (HCG, AFP, uE3) od tydne 14+0.
Toto vysetfeni je mozné provést za Ghradu 1400 K&.

Souasné s timto vysetfenim plodu v I. trimestru je mozné na nasem pracoviti provedeni screeningu preeklampsie a ristové retardace plodu (nejcas-
t&j3ich t&hotenskych komplikaci), které je rovnéz za pfimou Ghradu a které neni sou&dsti ceny tohoto ultrazvukového vysetteni.

SCREENING PREEKLAMPSIE A RUSTOVE RETARDACE

Preeklampsie (PE) je z&dvaznou komplikaci vznikajici v t&hotenstvi vyskytujici se az u 5 % t&hotnych. V zavaznéjiich pfipadech je pfiinou predéas-
ného porodu & ukonéeni téhotenstvi cisafskym fezem, v nékterych pfipadech mize ohrozit Zivot a zdravi matky. K preeklampsii dochdzi nejdfive
po 20. tydnu t&hotenstvi.

V&asnd diagnostika umoZiiuje tuto Zivot ohrozujici komplikaci fesit je3té pred jeho zavaznymi klinickymi projevy.

Hlavnimi pfiznaky PE jsou:
- zvyseni krevniho tlaku matky
- vysokd hladina bilkovin v mo¢i

T&hotné, které maji zvy3ené riziko PE
- vyskyt PE v pfedchozim t&hotenstvi
- rodinnd anamnéza zahrnujici PE (u matky nebo sestry)
- chronicky vysoky krevni tlak, chronické onemocnéni ledvin nebo oboiji
- vice€etné t&hotenstvi
- gravidita po IVF
- diabetes . nebo II. typu
- obezita
- autoimunitni onemocnéni (systémovy lupus erythematodes, antifosfolipidovy syndrom)
- vy$3i vék matky (40 let)
- pfi obavéch pacientky

V nadem Centru provadime vypodet rizika vyskytu PE v rdmci screeningu v I. trimestru t8hotenstvi (v 11. - 13. tydnu t&hotenstvi).
Od tydne t&hotenstvi 14+0 (ve Il. trimestru) doporuc¢ujeme doplnit odbér AFP, HCG, uE3 u svého gynekologa - tedy provést kompletni sekven&ni
integrovany test.
Screening PE v |. frimestru zahrnuje:
- materndlni parametry (vék, vyska, vaha) + osobni a rodinnd anamnéza
- méfeni krevniho tlaku
- ultrazvukové vy3eteni krevniho toku v déloznich tepndch certifikovanym sonografistou FMF Londyn (Fetal Medicine Foundation London)
- krevni test ke stanoveni hladiny PIGF (placentérniho ristového hormonu)

Vypocet rizika preeklampsie nehradi zdravotni pojisfovny a jeho cena véetné ultrazvukového vy3eteni je 2200 K&
(ultrazvukové vy3etieni 1400 K¢, screening preeklampsie 800 K¢)



IV. KOMENTAR K VYSLEDKUM PRENATALNi DIAGNOSTIKY
V CENTRU LEKARSKE GENETIKY, CESKE BUDEJOVICE:

V roce 2021 byl proveden screening Downova syndromu a dalich chromozomdlnich aberaci u 7700 téhotnych Zen, z toho u 97 % Zen byl
proveden integrovany test.

Tuto metodu pouzivdme jiz patndct let, bylo vySetieno pfes 115.000 pacientek a bylo zachyceno 288 z 299 Downovych syndromd integrova-
nym testem - 96 %.

Za primdrni UZ suspekci & zdchyt s naslednym preruenim gravidity z genetické indikace dékuiji:
dr. T. Smrhové, priv. gyn. Tdbor (1. otok dolnich kon&etin - Turnerdv sy, 2. frontoparietdini encefalokéla), dr. M. Bambasové. priv. gyn. Pisek (1. NT
2,3 mm - delece + duplikace v oblasti kratkého raménka chr. 8, 2. thanatoforickd dysplazie typu 1), dr. J. Timovi, priv. gyn. C. Budgjovice (1. gas-
troschiza, 2. braniéni hernie), dr. J. Ri¢ankovi, priv. gyn. Tel& (nepfitomna NB - Downdv sy), dr. A. Rimanové, priv. gyn. C. Krumlov (NT 4,4 mm
- Downdv sy), dr. L. Ballkové, priv. gyn. Trebo (1. hydrops fetus universalis - Edwardstv sy, 2. omfalokéla), dr. P. Safrankové, prlv gyn. Vodiiany
(hydrops fetus universalis - Turnerdyv sy), dr. J. Poustkovi, priv. gyn. Jihlava (NT 6,1 mm - Turneriv sy), dr. R. Bosdkové, priv. gyn. C. Budéjovice (cysta
v z&hlavi - termindlini duplikace 18p), dr. E. Steflové, gyn. odd. Nem. J. Hradec (hydrocefalie), dr. J. Pechovi, priv. gyn. C. Bud&jovice (hydrops fetus
universalis), dr. M. Kloubové, priv. gyn. C. Budé&jovice (NT 9 mm, hygroma colli cysticum), dr. D. Vyborné, priv. gyn. C. Budgjovice (NT 4,5 mm),
dr. J. Tomové, priv. gyn. Tabor (roztép bfisni stény, pétefe), dr. A. Rimanovi, priv. gyn. C. Krumlov (omfalokéla), dr. T. Vychodilovi, priv. gyn. Tébor
(megavesika), dr. M. Nerudovi, gyn. odd. Nem. C. Krumlov (anhydramnion), dr. R. Tyllovi, priv. gyn. Pisek (t&zky oligohydramnion), dr. A. Stuchliko-
vé, priv. gyn. Tabor (oligohydramnion), dr. I. Razakovi, priv. gyn. Blatnd (cervikélni teratom).

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

Dékuji viem lékafom za v&asné zasildni vzorkd na screeningové vyseteni (90 % PaPP-A pfichdzi mezi 10+0 az 10+6, 80 % AFP, HCG, uE3
prichdzi mezi 14+0 az 14+6), s tim souvisi i véasnost pFeruseni gravidity z genetické indikace.

Dékuji priméiim a kolektivdm lékafo gynekologickych odd. viech nemocnic naeho regionu za perfeking provadéné aborty plodi s VVV
v | a Il trimestru, rovnéz dékuji patologm nemocnic regionu za pfesné vysledky biopsii u abortd.

V roce 2021 bylo zachyceno 27 pfipadt Downova syndromu.

Celkem bylo zatim za 15 rokd provedeno pfes 120.000 sekvenénich integrovanych nebo sérum integrovanych testd (asi 96 % téhotnych zen
regionu Jiho&eského kraje a &&sti kraje Vysoéina). Integrovanym testem bylo zachyceno 288 ze 299 pfipadi Downova syndromu, coz odpo-
vid& zachytnosti 96 %l!

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

V poslednim roce jsme méli na nasem pracoviti 3 plody s Downovym syndromem, které mély negativni I. trimestrdIni &Gst integrovaného testu
(kombinovany test I. trimestru). Tyto pfipady byly zachyceny pouze kompletnim integrovanym testem (integraci v Il. trimestru)!!

Stejné pripady takto zachycenych Downovych syndromd jsou pravidelng hlaseny z fady dal3ich pracoviif v Ceské republice i v zahraniéi. Tato
data jsou pravidelné prezentovdna napfiklad na Celostéini konferenci fetalni mediciny na Homolce.

PUBLIKACE V V ODBORNEM ZAHRANICNiM CASOPISU JOURNAL OF MEDICAL SCREENING,
KTERE SE ZUCASTNILO | NASE PRACOVISTE

V roce 2018 byl publikovan kolektivem prednich Eeskych 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 Downiv syndrom u plodd.

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

Dle Doporuceného postupu &.1 Spolecnosti lékaiské genetiky CLS JEP s Gcinnosti od 15.1.2014: ,Provadéni vieobecného prenatdiniho screeningu
vrozenych vyvojovych vad” md sekvenéni integrovany test nejvyssi zachytost a nejnizsi fale$nou pozitivitu - lepsi pomér FPR(falednd pozitivita)/DR
(hodnota zachytnosti) nez I. trimestrdlni test. Vy33i 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 Doporu-
&eni ACOG z kvétna 2016 md integrovany test vy3si z&chytost nez pouze kombinovany test I. trimestru.



Ve vybranych pfipadech provadime sekvenéni integrovany test véetné doplnéni NT (3ijové projasnéni) zméteného akreditovanym sonografistou
v . trimestru. Toto vysetfeni doplfivjeme do testu v pfipadé piani pacientky (za Ghradu) nebo zdarma z lékaiské indikace: nizky PaPP-A, 1éky v gra-
vidit&, dvojéetnd gravidita, suspekini ultrazvukovy ndlez, nepfiznivd rodinné 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 I. trimestru.
Fale$nd pozitivita sérum integrovaného testu je 4,5 - 5 %. V pFipadé kompletniho integrovaného testu (véetné akreditovaného NT) je zachytnost 95 %
pri 3% faledné pozitivits.

V. PRENATALNi ECHOKARDIOGRAFICKE VYSETRENI ROK 2021

Provadime prenatdlni echokardiografické vysetfeni u plodi vy3etfovanych pacientek ve 20. tydnu gravidity. Celkem bylo loni zachyceno 27 vroze-
nych srdeénich vad, z toho bylo 25 srdeénich vad zachyceno primarné na nasem pracovisti, jedna srdeéni vada - hypoplazie levého srdce byla
zachycena MUDr. A. Razakem, priv. gyn. Blaing, druhé srdeéni vada - hypertrofické pravé srdeéni komora byla zachycena MUDr. J. Ri¢énkem,
priv. gyn. Telg.

rok 2021 na nasem pracovisti

Pocet VSV Pocet VSV

celkem a genové

- syndromy chromozomdlni

Pocet UPT pro VSV

Pocet VSV

pokradujici gravidita

\AAY

grav.

karyotyp

pozndmka

(p23.1) dup(8)
(p11.2p23.1)

1. HLHS (syndrom hypoplazie levého srdce) 12.ty | karyotyp normélni UPT
Array CGH: norma potvrzeno DKC, potvrzeno PAO
2. HLHS, atrezie aorty 15.ty | karyotyp normdlni UPT, byla objednéna do DKC na
Array CGH: norma 17.11.2021, doslo ke spont. potratu
16.11.2021
potvrzeno PAO
3. HLHS 22.ty | karyotyp normdlni UPT
Array CGH: norma potvrzeno PAO
4. Fallotova tetralogie 15.ty | sy Di George - delece | potvrzeno DKC, gravidita pokraduje
v oblasti 22q11.21
5. Stenéza aorty, zfetelnd mald sifiovd komunikace - v.s. se | 21.ty potvrzeno DKC, gravidita pokraduje
jednd o restriktivni sifiovou komunikaci
6. 19.ty | karyotyp normélni potvrzeno DKC, gravidita pokraduje
Koarktace aorty Array CGH: norma
7. Ebsteinoidni anomdlie 19.ty potvrzeno DKC, gravidita pokraduje
8. Defekt septa komor 16.ty | karyotyp normdlni potvrzeno DKC, gravidita pokraduje,
Array CGH: norma VVV GIT po narozeni nelze nasondovat
Zaludek
9. Defekt septa komor 21ty potvrzeno DKC, gravidita pokraduje
10. | Pravd komora hypertrofickd s 3ifi stény okolo 3 mm, 21.ty | karyotyp normélni potvrzeno DKC, gravidita pokraduje
prava komora je vétsi, maly vypotek v perikardu, nelze Array CGH: norma roz3tép, tvrdého i mékkého patra
vylougit maly subAO komorovy defekt. Nalez odpovida
diabetické fetopatii pfi DM matky
11. | Hypoplazie pravé komory, atrezie plicnice 12.ty | karyotyp normdlni UPT, vék
Array CGH: norma potvrzeno PAO
12. | Stenéza aorty véetn& koarktace 21.ty | Turneriv sy UPT, potvrzeno PAO
13. | Stenéza aorty 20.ty | Klinefelterdov sy UPT, potvrzeno PAO
14. | MitrdIni chloped nenalezena 12.ty | Edwardsov sy UPT, potvrzeno PAO
15. | Defekt septa komor, na ktery nasedd spole&ny trunkus 1.ty | 46,XY,der(8)del(8) UPT, potvrzeno PAO




16.

Defekt AV septa

12,1y

m. Down

UPT, CVS, PaPP-A 0,34 MoM

17.

Defekt AV septa

12,1y

m. Down

UPT, vék, NT 2,8 mm, NB -

18.

Defekt AV septa

12,1y

m. Down

UPT, vé&k, pozit. NIPT,
PaPP-A 0,49 MoM

19.

Defekt AV septa

12,1y

m. Down

UPT, vé&k, pozit. NIPT,
hydrops fetus universalis, NT 7 mm

20.

Defekt AV septa

12,1y

m. Down

UPT, pozit. NIPT,
prosak v z&hlavi 2,7 mm

21.

Defekt septa komor

13.1y

m. Down

UPT, NT 5,4 mm, prosak kolem bFiska
1,1mm, podél kreku plodu anechogenni

prostory, PaPP-A 0,19 MoM

22.

Defekt AV septa

M.ty

Edwardsov sy

UPT, v&k, CVS, prosak kolem briska
2 mm, NT 10 mm, hygroma colli
cysticum, PaPP-A 0,08 MoM

23.

Hypoplazie pravé komory

12.1y

Edwardsov sy

UPT, vé&k, hydrops fetus universalis,
NT 5,5 mm, megavezika,
omfalokéla, PaPP-A 0,28 MoM

24.

Defekt AV septa

13.1y

Edwardsov sy

UPT, vé&k, pozit. NIPT,

hydrops fetus universalis, hygroma colli
cysticum, flek&ni drzeni prstikd HK,
PaPP-A 0,14 MoM

7,

Defekt AV septa

4.1y

46, XX, 1(4;18)
(p12;p11.1) mat

UPT, vé&k, obligejovy rozitép, prosak
v zdhlavi plodu 3,6 mm, oplostély
obligej, NB-

26.

Hypoplazie pravé komory

13,y

Pataudv sy

UPT, holoprosencefalie, centrdlni kavita
v predni &asti mozku, polydaktylie,
rozitép horniho rtu a Eelisti,

PaPP-A 0,27 MoM

27.

Gemini biamniati bichoriati
plod A: hypoplazie pravé komory

12,1y

selektivni fetocida plodu A

u prof. MUDr. P. Caldy, CSc

gyn. por. klinika VFN, Apolinéfskg,
Praha 2 ve 13. tydnu grav.

NT 7,3 mm, hygroma colli cysticum




VI. ULTRAZVUKOVA PRENATALNI DIAGNOSTIKA
OBDOBI ROK 2021 - POKRACUJICIi GRAVIDITA

Jako v pfedchozich letech byla prenatéiné diagnostikovana ultrazvukem fada zdvaznéjsich vrozenych vad plodu (111), kde gravidita pokragovala,
v naprosté vétiiné pro sluéitelnost vady se Zivotem, mezi nejéastéjdi anomdlie patii VVV ledvin, srdce, CNS. U pokraéujicich gravidit u plodd se
zd&vaznéjsi vrozenou vadou (napf. jedna multicystickd ledvina, hydronefréza, hraniéni ventrikulomegalie, pedes equinovares, nékteré srdeéni
vady aj.) spolupracujeme jiz prenatélné s prim. MUDr. J. Duskem a MUDr. M. Hanzlem, Ph.D., Neonatologické odd. Nem. Ceské Budéjovice.
Diky velmi dobfe fungujicimu systému predéavani informaci o vrozenych vadéch jiz prenatdlné
je tedy zaqji$téna okamzité poporodni péée o déti s vrozenymi vadami na Neonatologickém
odd. Nemocnice Ceské Budgjovice.

Zajisfujeme adekvétni prenatdlni pé&i zejména v centrech fakultnich nemocnic v Praze jako je

VEN Praha 2 vedouci prof. MUDr. P. Calda, CSc, FN Motol Praha 5 MUDr. M. Brejchova.

Vyznamné je spolupréce s centrem asistované reprodukce Sanatorium Art ¢ Budgjovice, prim.
MUDr. R. Michélek: vedle standardni spoluprace (v CLG jsou geneticky vy3etfovany neplodné
pary pred IVF) je téZ provddéna preimplantaéni genetické testovéni ve spoluprdci obou center:

- chromozomdlni translokace

-v posledni dobé pfibyvé PGT jako disledek ndlezu mikrodelece nebo mikroduplikace
u nékterého z rodict (zjisténo pfi vysetieni plodu v pfedchozi gravidité)

- vybér Zenského pohlavi v pfipadé chorob vézanych na muzské pohlavi (v pfipadé, kde
neni moznd pfimd diagnostika)

- PGT-A (preimplantaéni genetické testovani aneuploidii) - screening nové vzniklych aneu-
ploidii - dle indikace odborné spolenosti lékaiské genetiky CLS JEP - napf. vék nad 35 let,
andrologicky faktor, gonozomové aberace a vétii mozaiky detekované z periferni krve,
opakované potrdceni a nedspéchy IVF

Na nasem pracovisti pouzivdme 4 ultrazvukové pfistroje nejvy3si kategorie: 4x novy pfistroj
GENERAL ELECTRIC VOLUSON E10 BT. Pfistroje rovnéz pouzivéme k zaméfeni jehly pfi odbéru
plodové vody a choriovych klkd, déle jsou pouZivény nasimi sestrami pfi 4D ultrazvuku nehraze-
ném ze zdravotniho pojisténi.

UZ ZACHYT VROZENYCH VYVOJOVYCH VAD
POKRACUJICIi GRAVIDITA

Srdeéni vady s dobrou prognézou

Rozstép rtu a patra

Pedes equinovares 10

Multicystickd ledvina jednostranné
Ageneze ledvin jednostranné

Hydronefréza, hydroureter 31

Vyznamné;3i pyelektdzie

Adenomatézni malformace plice

Vady CNS (ventrikulomegalie, hypotrofie mozecku, mozkové cysty aj.) "
Ostatni VVV 19

Kompletni vady srdce viz prenatélni echokardiografie




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

Vzichni nasi lékafi - MUDr. David Cutka, MUDr. Milada Lacinovd, MUDr. Marfina Michalovda, MUDr. Radka Janurové jsou drziteli této mezindrodni
certifikace pro ultrazvukové vy3etfeni ve 12. - 14. tydnu t&hotenstvi (mé&feni NT) pod zéstitou Fetal Medicine Foundation.

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

- MUDr. David Cutka, MUDr. Milada Lacinova a MUDr. Martina Michalové jsou drziteli Certifikatu v €GPS CLS JEP pro moznost vykazovéni
zdravotniho vykonu 63415

The Fetal Medicine

The Fetal Medicine Foundation

Foundation

Professor K Nicslsades

“ 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
s alendadilbe thebrolical coinee and has passed the practical examination

and has passed the practical examination

ﬁ-ﬁ
/ L
A o % (£ London FMF ID: 35154 Kypros Nicolaides
¢ January 2009 Diractor FMF

London FMF ID: 35154 Kypros Nicolaides
September 2006 Director FMF

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 ISO 15189:2013. V UNORU 2023 PROBEHLA PLANOVANA
DOZOROVA NAVSTEVA, PRI KTERE PROBEHLO POSOUZENI SE ZAVEREM BEZ NESHOD.
OSVEDCENi O AKREDITACI BYLO VYDANO S PLATNOSTi DO 24.8.2025.



VIl. NOVE METODY A DALSiI AKTIVITY

1) CLG CARRIER SCREEN

V z&fi 2023 se do rutinniho provozu nadi laboratofe zafadi vysetfeni panelu gend CLG Carrier Screen. CLG Carrier Screen je test, ktery dokaze
odhalit, zda je jedinec v reproduké&nim v&ku prenasecem pro autozomdlné recesivné dédiéné anebo X-vézané recesivni onemocnéni. Jde o rozsifeny
screening prenasecstvi se zamé&fenim na nejéastéj$i monogenni zavazné choroby vyskytujici se v Eeské populaci.

V rémci testu CLG Carrier Screen je celkem sekvenovano 107 gen pomoci metody masivné paralelniho sekvenovani na pfistroji NextSeq (lllumi-
na) asociovanych napf. s onemocnénim cystickd fibréza, spindlni muskulérni atrofie, vrozend porucha sluchu, fenylkentourie a dal3i.Test zahrnuje
vy3etteni trombofilnich stavd jedince a odezvy na hormondini stimulaci, které maiji také vyznam v pfipadé& Opravy Zivotniho stylu a lé&by neplodnosti
metodami asistované reprodukce.

CLG Carrier Screen je partnerské prekoncepéni testovdni (testovani se provdadi pred otéhotnénim), které posuzuje genetickou kompatibilitu péru.
Hlavnim cilem je posouzeni reprodukéniho rizika narozeni potomka se zédvaznym onemocné&nim.

V pfipadé& vysokého rizika narozeni ditéte se zdvaznym onemocné&nim je mozné péru nabidnout moznost feseni budouci gravidity metodou asistova-
né reprodukce (IVF) s preimplantaénim genetickym testovénim se zaméfenim na pfendenou chorobu (vy3etfeni embrya pred jeho transferem do
délohy) - PGT-M nebo oplodnéni s pomoci kompatibilnich darcovskych gamet. V pfipadé spontanni gravidity je mozné provést prenatdlni invazivni
diagnostiku (odbér choriovych klki ev. amniocentézu). Dalsi moznosti je cilenou diagnostiku d&di€ného onemocnéni provést po narozeni ditéte a
v&as zahdijit dostupnou lécbu, kterd je pro nemocného podstatnd.

Vy3eteni je indikovano klinickym genetikem. Vysledky vy3etieni jsou k dispozici za 8 - 10 tydn{ od genetické konzultace.

Vysetfované geny v rémci CLG CARRIER Screen panelu: ABCA12, ABCA4, ACADM, ACADS, ACADVL, ADGRV1(GPR?8), AGL, ALDOB,
ALOX12B, ALOXE3, ALPL, AR, ARG1, ARSA, ASL, ASPA, ASS1, ATM, ATP7B, BCKDHA, BCKDHB, CAPN3, CBS, CDH23, CFTR,
CERKL, CLN3, CLRN1, CNGB3, COL4AS5, CPT1A, CPT2, CTNS, CYP17A1, DBT, DHCR7, EYS, F11, F2, F5, FAH, FLG, FSHR, G6PC,
GAA, GALT, GBA, GBE1(GSDIV), GCDH, GJB2, GJB3, GJB6, GLA, GLB1, GLDC, GNPTAB, HADHA, HBB, HEXA, CHRNE, IDUA,
ELP1(IKBKAP), IL2RG, IVD, LDLR, LIPA, MCCC1, MCCC2, MEFV, MTM1, MUTYH, MYO7A, NBN, NPC1, NPC2, OPAT, OTC, PAH,
PCDH15, PEX1, PEX10, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX2, PEX7, PKD1, PKD2, PKHD1, PMM2, POR, PYGM(GSDV), RAPSN,
SERPINAT (c.1096G>A), SGSH, SLC22A5, SLC25A20, SLC26A4, SMN1, SMN2, SMPD1, STS, TGM1, TPP1, USH1C, USH2A

2) NEINVAZIVNi PRENATALNi TESTOVANI NEJCASTEJSICH CHROMOZOMALNICH ABERACI (NIPT) PROVADIME
OD ROKU 2016 PRIMO NA NASEM PRACOVISTI (TEST TRISOMY)

- TRISOMYtest byl zaveden v roce 2021 misto testu Clarigo se stejnymi indikaénimi kritérii

Vy3etteni je provddéno na sekvendtoru lllumina. TRISOMYtest vylouéi u plodu nejéastéjsi aneuploidie chromozomd 21, 18 a 13, které jsou
pfi¢inou Downova, Edwardsova a Patauova syndromu a aneuploidie pohlavnich chromozomd.

Toto vy3etieni provadime u indikovanych pacientek dle Doporugeného postupu Spoleénosti lékaiské genetiky CLS JEP jako alternativu odbéru
plodové vody nebo choriovych klkd a u vybranych rizikovych pacientek od 11. tydne.

- NEINVAZIVNi TESTOVANI (NIPT) NA ZADOST PACIENTKY
bez lékafské indikace miZeme provést za pfimou Ghradu od tydne 10+3, velmi dilezZity je podrobny UZ ve 13. a 20. tydnu

NEINVAZIVNI TEST MATERNIT21 PLUS A MATERNIT GENOME

Odbér krve pacientky pro vysetfeni je provadén v Centru lékaiské genetiky C. Budgjovice po obvyklé konzultaci s ultrazvukovym
vyetienim plodu. Vlastni sekvenaéni vy3etieni je provadéno v Sequenom Laboratories, San Diego, USA, pro Ceskou republiku i
zajisfuje spoleénost Vade laboratofe s.r.o. Zlin.

Je viak mozné zaijistit vySetieni celé fady dalsich NIPT testd dle pFéni pacientky.

3) METODA ARRAY CGH - OD ROKU 2013 JE PROVADENA NA NASEM PRACOVISTI

Jde o moznost ziskdni mnohem detailngjsi informace o genetické vybavé jedince (proti vysetieni karyotypu |ze vy3effit i velkou fadu mikrodele&nich
a mikroduplikaénich syndromd a genovych onemocnéni).

4) VYSETRENi SYNDROMU FRAGILNiIHO X CHROMOZOMU A VYSETRENi SMA (SPINALNi MUSKULARNI ATROFIE) -
ZAVEDENA V ROCE 2014 NA NASEM PRACOVISTI



5) RUTINNI VYSETRENI MUTACI GENU PANELU ONKO SOLUTION V MOLEKULARNE GENETICKE LABORATORI
CENTRA LEKARSKE GENETIKY S.R.O.

Od 0nora 2017 se do rutinniho provozu nasi laboratofe zafadilo vy3etfeni panelu gend ONKO. Toto vyseffeni vyuZivd tzv. sekvenovdni nové
generace - NGS, které umoZiivje vy3etfeni velkého poctu gend asociovanych s nddorovym onemocnénim. Jde o vybrané dilezité geny s jasnym
klinickym vyznamem s ndsledné danou dispenzarni nebo operaéni pééi. V nasi laboratofi k tomuto vy3etfeni pouZivdme sekvenaéni panel ONKO
solution zaloZeny na principu metody cileného obohaceni (Target Enrichment s vyuZitim exon proximdlnich sond), kdy dochézi k sekvenaci 65 gend
asociovanych s hereditarni predispozici k nédorovému onemocnéni.

Indikaci k vy3etfeni panelu gend ONKO urduje pfi genetické konzultaci lékaf genetik na zdkladé rodinné a osobni anamnézy pacienta.

Panel ONKO SOLUTION: ABRAXAS1, APC, ATM, BAP1, BARDT, BLM, BMPRTA, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CDH1, CDK4, CDKN2A, CDKNZ2B,
EPCAM, ERCC2, ERCC3, FANCC, FANCM, FH, FLCN, HOXB13, CHEK2, KIT, MEN1, MET, MLH1, MLH3, MRE11, MSH2, MSH6,
MUTYH, NBN, NF1, NF2, PALB2, PIK3CA, PMS2/PMS2CL, POLD1, POLE, PRKARTA, PRSS1, PTEN, PTCH1, RAD50, RAD51C,
RADS51D, RB1, RECQL, RECQL4, RET, SDHB, SLX4, SMAD4, SMARCB1, SPINK1, STK11, SUFU, TP53, TSC1, TSC2, VHL, WRN, WTI,
XRCC2

INDIKACE DLE DOPORUCENI{ PRO TESTOVANiIi ONKO GENU SPOLECNOSTI LEKARSKE GENETIKY CLS JEP
Z ROKU 2019 - PUBLIKOVANO V KLINICKA ONKOLOGIE 2019; 32(SUPPL 2): 3 A KLINICKA ONKOLOGIE 2009;
22(SUPPL): $12-S15.

Panel gend: indikace ke genetické konzultaci:

- vichni pacienti s rizikovou osobni nebo rodinnou anamnézou s nddory (prsu nebo ovaria, prostaty, slinivky, Hustého stfevo, Zaludku aj.)
- o indikaci k laboratornimu genetickému testovéni rozhodne genetik

,,,,,, ’

Indikaéni kritéria pro testovéni dédi¢né formy nddoru prsd a ovarii:

Sporadicky vyskyt karcinomd prsu nebo ovaria:
- Karcinom ovaria, vejcovodd, prim. peritonedlni karcinom bez ohledu na vék
- Unilaterdlni karcinom prsu do 45 let (do 50 let, pokud neni vibec zndma rodinnd anamnéza)
- Dva samostatné primdrmi karcinomy prsu, prvni do 50 let, nebo oba do 60 let (bilaterdlni nebo ipsilaterdlni synchronni nebo metachronni)
- Probandka s duplicitou karcinomu prsu a pankreatu v jakémkoliv véku
- Muzi s karcinomem prsu v jakémkoliv véku
- TNBC (triple negativni karcinom prsu) do 60 let (medulérni karcinomy prsu se téméf vzdy shoduiji s TNBC)

Familiérni vyskyt (u rodinné anamnézy s karcinomy ovarii, vejcovodd, peritonea je vZdy indikace k testovéni)

Dva piibuzni
- 2 pfibuzni (v&. probandky) s karcinomem prsu, alespofi jedna pod 50 let, nebo obé& do 60 let

- Probandka s karcinomem prsu v jakémkoliv véku a pfimy pfibuzny s
- karcinomem ovaria
- TNBC (triple negativni karcinom prsu)
- karcinomem prsu u muze
- karcinomem pankreatu
- high- (Gleason score > nebo = 7) nebo primdrné metastickym karcinomem prostaty

Tii pfibuzni
- Alespoi 3 pfibuzni (v&. probandky) s karcinomem prsu v jakémkoliv véku

Indikace k testovéni gend pro nddory prostaty
- 2 pfipady karcinomu prostaty u blizkych pfibuznych, alespofi u jednoho ve véku pod 55 let

- 3 pfipady karcinomu prostaty u blizkych pfibuznych
- Karcinom prostaty (Gleason score > nebo = 7 nebo primérmé metastaticky karcinom) a > nebo = 1 pfipad karcinomu prsu, ovaria nebo
pankreatu u blizkych pfibuznych

Testovani je indikovano lékaiskym genetikem po genetickém poradenstvi a podepsani informovaného souhlasu.
Prediktivni vy3etfeni zndmé rodinné mutace u pfibuznych se provadi po dosazeni plnoletosti - od véku 18let.

- Kolorektélni karcinom diagnostikovany u pacienta mladsiho 50 let
- Pfitomnost synchronnich nebo metachronnich karcinomi stfeva nebo jinych nédord sdruzenych s HNPCC (hereditarni nonpolyposni

karcinom kolorekta) karcinom kolorekta, endometria, Zaludku, tenkého stfeva, ovdria, pankreatu, ureteru a pénvicky, bilidrniho traktu,
mozku-glioblastom, kiZe-adenomy sebaceosnich 214z a keratoakanthomy, bez ohledu na vék

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

- Kolorektélni karcinom diagnostikovany u jednoho nebo vice pfibuznych prvniho stupné s nddorem charakteristickym pro HNPCC, jeden
z nddord je diagnostikovdn pred 50. rokem véku

- Kolorektdlni karcinom diagnostikovany u dvou nebo vice pfibuznych prvniho nebo druhého stupné s nadory sdruzenymi s HNPCC, bez
ohledu na vék.



A. Hereditdrni nepolyp. kolorekt. karcinom - Lynchdv sy, HNPCC jednd se o 5 % viech nadord kolorekta
dédinost autozomdlné dominantni, postihuje pravou &ast kolon, malé mnozstvi polypd
MMR - mutdtorové geny, opravuiji 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
dédiénost autozomdlné dominantni, mutace APC genu na 5 chromozomu —= mnohocetné polypy v distalni &asti tl. stfeva a koneéniku
genetické testovani jiz od détského véku
klinicky onkolog - kolonoskopie, kolectomie

Testovani z divodu lé¢by:

V souéasné dobé jsou indikovéna genetickd testovdni BRCA1/2 gend z divodu lé&by

V CRje pacientkdm s karcinomem vaje&nik v piipadé prokdzané mutace v genech BRCA hrazena lé&ba léky ze skupiny PARP inhibitori- v sou&asné
dobé& dominuje olaparib, ktery pro3el nejrozsahlejimi klinickymi studiemi. PARB inhibitory pisobi u nddord s mutovanymi geny BRCA1 a BRCA2
cilenou smrt nddorovych bunék a vyrazné snizuji riziko progrese onemocnéni & dmrti.

JE-LI TO MOZNE, ZACINAME TESTOVAT NEMOCNEHO S NADOREM
GENETIK GARANTUJE INFORMOVANY SOUHLAS PACIENTA (u viech vysetfeni DNA)




PRENATALNI DETEKCE DOWNOVA SY V LETECH 1999 - 2020

Po&et zachyceni | Pocet UPT Poget DS - odmitnuti Polet nezachycenych | Pocet narozenych Zé&chyt DS
Down sy (DS) pro DS prenatélini diagnostiky DS, neg.screening, DS: totéz UZIS
nebo UPT pro DS nezachyceni PD
1999 9 8 1 1 2 89%
2000 8 8 0 0 100%
2001 7 5 2 1 2 88%
2002 4 4 1 1 75%
2003 9 7 2 1 3 89%
2004 7 7 1 1 86%
2005 10 9 1 0 1 100%
2006 12 12 2 1= 86%
2007 13 13 1 3 IT 93%
2008 14 14 1 1 IT 93%
2009 17 16 1 2 2+1 ** IT 90%
2010 12 12 1 T+] *** IT 92%
2011 18 17 1 0 ] xxEx IT 100%
2012 18 17 1 0 1 IT 100%
2013 15 15 1 0 1 IT 100%
2014 14 13 1 0 IT 93%
2015 13 12 1 2 2+] FEEEx IT92%
2016 23 23 1 1 IT 96%
2017 18 17 1 1 2 IT95%
2018 26 26 1 1 IT 96%
2019 27 27 0 1 IT 100%
2020 27 27 0 0 IT 100%
2021 31 31 0 0 IT 100%
Souhrn 352 340 12 18 31 96%

* * *

* %k % %

* ok k Kk ok

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

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 zjist&no vyznamné riziko

trisomie chromozomu 21, nepfdla si ukon&eni gravidity

MUDr. David Cutka, MUDr. Milada Lacinovd, MUDr. Martina Michalovd, MUDr. Radka Janurovd
v Ceskych Budéjovicich ¢erven 2023
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