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Souhrnna informace o prenatalnim screeningu

v roce 2010
Typ screeningu pocet | Pozitivni DS PONZEIEB' n I;; -z:ts“anl)
Integrovany 1792 | 37 (2,1%) |39 (2,2%) 8+9
Integrovany + triple test 3736 | 223 (6,4% ) | 86 (2,3%) 30 + 37
Biochemie v 1. trimestru - samostatné 1107
Biochemie ve 2. trimestru - samostatné 349

Vysvétlivky : Pozitivni DS — pocet pozitivnich vysledku se zvySenym rizikem Downova

syndromu.

Pozitivni NTD - pocet pozitivnich vysledku se zvySenym rizikem defektu
neuralni trubice

Pozitivni 18 + SLO - pocet pozitivnich vysledku se zvySenym rizikem
Edwardsova syndromu a Smith-Lemli-Opitzova syndromu.

Komentar:

1)

2)

3)

4.)

Je potéSujici, ze poclet provedenych integrovanych testd mél opét vzrlstajici
tendenci. Vroce 2010 to bylo téméF 48 % z celkového podtu provedenych
screeningovych testu.

Na integraci se podilela 4 UZ pracovisté, ktera vyhodnocovala UZ markery v 1.
trimestru. NejvétSi podil mélo PREDIKO s.r.o.,, kde v pfipadé potfeby jsou
vySetfovany i dalsi UZ markery v 1. trimestru.

Biochemicka vySetieni byla provedena pro téméfF 3000 screeningl v 1. trimestru a
vice nez 4000 screeningtl ve druhém trimestru. Cast biochemickych vysledk( nebyla
hodnocena pfimo na nadem pracovisti, ale byla podkladem pro jina geneticka
pracovisté.

NejCastéji zastoupena vékova kategorie zen, které prosly screeningem byla 29 a 30
let. Stejné jako v minulych letech je patrny trend k pozdé&jSim matefstvim. Je patrny
takeé rozdil ve vékové distribuci u triple testu a integrovaného testu. StarSi nastavajici
maminky jednoznacné preferuji integrovany test. V této skupiné byly nejpoletnéji
zastoupeny zeny ve véku 32 let. Pokud bychom rozdélili zeny, které absolvovaly
integrovany test, do dvou skupin- do ftficeti let a od ftficeti let, pak ta druha skupina
zahrnovala 57.5% Zen s integrovanym testem. Zen, které byly starsi 35 let, bylo téméf
12 % u v8ech screeningovych testul, ale témér 16,5% u integrovaného testu. Zda se
tedy, Ze starSi nastavajici maminky pfistupuji k prenatalnimu screeningu velmi
zodpovédné a voli nejspolehlivéjsi typ screeningu, kterym je integrovany test.




Z vysledku také jednoznacné vyplyva vyhodnost integrovaného testu, kdy pozitivita
screeningu se stejné jako v pfedchozich letech pohybuje kolem 2%.

V navaznosti na provadény screening, ale také zdalSich divodl, bylo v nasi
cytogenetické laboratofi provedeno 149 stanoveni karyotypu z plodoveé vody a 7
z choriovych klkG. 37 vzorkd bylo vySetfeno pomoci rychlé diagnostiky metodou
FISH.

Z vySetfenych vzorku jsme nalezli: Downlv syndrom 3 x, Edwardstv syndrom (T18)
2 X, balancované translokace 1x, inverze 1x.

Celkovy pfehled nami zachycenych patologii:

Dg. slovy Dgl |IVF [Metoda dg. a davod vys. Dgv t.téh.[UPT
M. Down Q90 |ne Pozit. scr. vI. trim. 16{ano
M. Down u jednoho dwojCete Q90 |ano |Pozit. scr. ve ll. trim, UZ markery 18|ano
M. Down Q90 |ne Pozit. Scr. V I. trim. 16{ano
M. Edwards Q91 |ne Pozit. Scr. V I. trim. 13|ano
M. Edwards Q91 |ne Pozit. scr. vI. trim. 13]ano
Spina bifida Q05.7 |ne UZ ve Il. trim, pozit. scr. ve Il. trim 20]ano
Semilobarni holoprosencephalie Q04.9|ne UZ ve lll. Trim. 32|ne
Acranius Q04.9|ne UZ v I trim. 12{ano
Encephalocele Q04.9|ne UZ ve Il. trim. 19]ano
Komplex VVV Q03.9|ne UZ ve Il. trim., pozit. scr. ve Il. Trim 17{ano
VVV srdce, HLH Q23.4|ne UZ wve lll. Trim. 30|ne
Omfalokéla Q79.2|ne UZ v I trim. 13[ano
Omfalokéla Q79.2|ne UZ ve Il. trim. 15]ano
Sy Potteroveé Q60.6 |ne UZ ve Il. trim. 21)ano
Unilat. Hydronephrosis Q62 |ano [UZ we lll. Trim. 30|ne
Unilat. Hydronephrosis Q62 |ne UZ ve lll. Trim. 34|ne
Tnanatoformni dwarfismus Q78.9|ne UZ ve Il. trim. 17{ano
Abd. Cysty Q45.9|ne UZ ve lll. Trim. 33|ne
Abd. Cysta Q45.9|ne Uz wve lll. Trim. 30|ne
Unilat. Roz$tep rtu a patra Q37.5|ne UZ ve Il. trim. 22|ne
Unilat. RozStep rtu a patra Q37.5|ne UZ ve Il. trim. 21|ne
Unilat. Rozs$tep rtu a patra Q37.5|ne UZ ve lll. Trim. 28|ne

Podrobnosti a zajimavosti k jednotlivym kazuistikdm budou pfedneseny na
pravidelném jarnim seminafi, o jehoz terminu budete informovani.



