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Vážené kolegyne a kolegovia,
do rúk sa Vám dostáva prvá dvojročná správa ultrazvukového pracoviska Centra fetálnej a gynekologickej 

diagnostiky, JUHAMED s.r.o., v ktorej si Vám dovolujeme prezentovať výsledky našej práce za roky 2013 a 2014. 

V roku 2013 sa nám podarilo úspešne naštartovať invazívnu prenatálnu diagnostiku v spolupráci s ostatnými 
genetickými pracoviskami, akými sú Gendiagnostica s.r.o. (Bratislava, Košice, SR), Pododdelenie lekárskej 
genetiky (UNLP, Košice, SR), Ústav lekárskej biológie a genetiky a klinickej genetiky (LFUK a UNB, Bratislava, 
SR), Oddelenie klinickej genetiky (Novapharm s.r.o., Bratislava), GENNET (Praha, ČR), Ústav lékařské genetiky 
a fetální medicíny (LF UP, Olomouc, ČR) a Ústav pro péči o matku a dítě (Praha – Podolí, ČR). Za posledné 
obdobie rokov 2013 a 2014 sme ako prvé pracovisko na východnom Slovensku uviedli rutinne do praxe odber 
choriových klkov (Chorionic villus sampling - CVS) v prvom trimestri. Po určitých prvotných prekážkach a 
nezdaroch v celkovej kultivácii choriových klkov v prvej polovici roka 2013 v genetickom laboratórium UNLP, 
Košice, sme iniciovali a prakticky zrealizovali i s pomocou pána primára pododdelenia lekárskej genetiky MUDr. 
Štefana Raffáča, MPH zahraničné školenie pre pracovníkov uvedeného laboratória. To prebehlo v genetickom 
laboratóriu na pôde Ústavu pro péči o matku a dítě v Prahe pod odbornou záštitou vecúceho laboratória MUDr. 
Stanislava Kubů a zástupcu riaditeľa doc. MUDr. Ladislava Kroftu, CSc.. Prvoradým benefitom pre pacientky 
je v prípade závažného abnormálneho genetického výsledku možnosť včasného, relatívne jednoduchšieho a 
menej bolestivého ukončenia gravidity v prvom trimestri. Nami indikované CVS v uvedenom období celkovo 
podstúpilo 17 pacientok, v 8 prípadoch sme detekovali genetickú abnormalitu a 7 z nich sa rozhodlo pre včasné 
inštrumentálne ukončenie gravidity z genetickej indikácie.  

Začiatkom roku 2014 v spolupráci so spoločnosťou GENNET sa zapájame do projektu PRENASCAN v 
spolupráci i s ostatnými centrami zaoberajúcimi sa prenatálnou diagnostikou v SR a Asociáciou centier lékařské 
genetiky ČR v partnerskej laboratórií BGI, v ktorej sme umožnili analýzu cffDNA 12 tehotným ženám. Koncom 
roka 2014 ako certifikované pracovisko The Fetal Medicine Foundation vďaka NIPT uvádzame po ich vzore do 
praxe tzv. univerzálny skríning trizómie 21, ktorý dosahuje >99,99% DR s  0,00% až 0,04% FPR (1,2,3,4). V rámci 
stálej spolupráce s GENNETom zavádzame do rutinnej praxe pri abnormalite v prvo event. druhotrimestrálnom 
usg skene SNP array  vyšetrenie z plodovej vody. V prvej polovici roka 2014 sa u nás zároveň naplno rozbehol 
ultrazvukový skríning rakoviny prsníka podľa guidelinov NHS UK. 

V neposlednom rade nám koniec roka 2014 priniesol už v poradí piateho úspešne zoperovaného novorodenca 
s nami zachytenou kritickou izolovanou VCC  (roky 2013/2014). Za uvedené obdobie sme v treťom trimestri 
indikovali k predčasnému, ale úspešnému ukončeniu štyri tehotenstvá cisárskym rezom v 28 až 32 týždni, v 
troch prípadoch z indikácie včasnej rastovej retardácie s pravostranným srdcovým zlyhávaním a v jednom 
prípade z dôvodu hyperdynamickej fetálnej cirkulácie s rozvojom pravostranného srdcového zlyhávania.

Pre rok 2015 a roky nasledujúce je našim cieľom poskytovať klientkám aj naďalej najlepšiu možnú starostlivosť 
a preto kladieme najvyšší možný dôraz na kvalitu a odobornosť poskytovaných služieb. Po opakovane 
splnených podmienkach v auditoch FMF (ID: 63056 a 101165) zverejnených na https://fetalmedicine.org/ a  
špecializačných rozšíreniach si odbornosti lekárskeho kolektívu je naše pracovisko plne odborne akreditované 
pre realizáciu Vami požadovaných prenatálnych a gynekologických vyšetrení.

Ďakujeme za Vašu dôveru a spoluprácu.                                             

 Úvodné slovo

V Košiciach 31.1.2015
MUDr. Martin Juhás

za lekársky kolektív CFGD
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I. Úvod
V Centre fetálnej a gynekologickej diagnostiky 

poskytujeme celkovú starostlivosť v oblasti 
prenatálnej ultrazvukovej diagnostiky a prenatálnych 
miniinvazívnych vyšetrení. V rokoch 2013 a 2014 sme 
vyšetrili na našom pracovisku najmä vďaka Vašej 
spolupráci niekoľko tisíc tehotných žien.

II. Výsledky prvotrimestrálnej 
prenatálnej diagnostiky 

Multimarkerový kombinovaný test:

�� bolo hodnotených 1842 kombinovaných testov 

�� priemerný vek testovaných tehotných bol 30,1 
rokov

�� bolo vyšetrených 366 tehotných vo veku ≥35 
rokov (19,9%)

�� 61 viacplodových tehotenstiev vyšetrených 
kombinovaným testom 

�� 4,8% tehotných s pozitívnym rizikom 1:300 pre 
trizomiu 21 

�� senzitivita testu 92,86%, špecificita testu 
97,58%, FPR 4,02%

�� pozitívna prediktívna hodnota testu 22,41%, 
negatívna prediktívna hodnota testu 99,94% 

Výsledky skríningu multimarkerovým 
kombinovaným testom: 

�� na základe pozitivity testu bolo detekovaných 13 
plodov s chromozomálnou aberáciou: 7 plodov 
s trizómiou 21 (Downov sy.), 1 plod s trizómiou 
18 (Edwardsov sy.), 2 plody s trizómiou 13 
(Patauov sy.), 2 plody s X0 (Turnerov sy.) a 1 plod s 
aneuploidiou pohlavných chromozómov 

�� 1 plod s trizómiou 21 bol falošne negatívny s rizikom 
1:1467 (následne ale pozit. druhotrimestrálny 
genetický sonogram, pacientka odmietla AMC)

�� ultrazvukovým vyšetrením včasnej morfológie 
plodov pri kombinovanom teste bolo zachytených 
15 závažných štrukturálnych abnormalít a 8 
nezávažných

�� na základe kombinovaného testu a VVCH 
ultrazvukového nálezu v I. trimestri bolo 
indikovaných 87 (4,8%) invazívnych prenatálnych 
vyšetrení a z toho 17 pacientok podstúpilo 
CVS,  37 amniocentézu, 4 sérovú cffDNA analýzu 
(PRENASCAN) a 29 pacientok odmietlo akúkoľvek 
formu diagnostického genetického testovania

�� invazívne výkony na základe pozitivity 
kombinovaného testu: 

 -  8 chromozomálnych aberácií bolo 
zachytených formou CVS
 -  5 chromozomálnych aberácií bolo 
zachytených formou AMC (odmietnuté CVS)
- 0 chromozomálnych aberácií bolo 
zachytených formou cffDNA (odmietnuté CVS)

�� 15 pacientok na základe genetickej alebo 
štrukturálnej abnormality plodu sa rozhodlo 
pre termináciu gravidity už v  I. trimestri 
inštrumentálnou cestou

�� 3 pacientkám bola I. trimestri detekovaná 
izolovaná kritická vrodená chyba srdca (VCC)
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III. Výsledky druhotrimestrálnej 
prenatálnej diagnostiky
Morfologický ultrazvuk s AAURA skórovacím 
systémom (genetický ultrazvuk):

�� bolo hodnotených 339 pacientok s pozitívnym 
(≥1:250) biochemickým skríningom (triple test, 
double test, sérový integrovaný test...)

�� individualizáciou rizika na základe AAURA 
skórovacieho systému bolo 226 (66,67%) tehotným 
ženám na základe poníženého  rizika pre trizómiu 
21 neodporučené podstúpiť aminocentézu 

�� individualizáciou rizika na základe AAURA 
skórovacieho systému bola 113 (33,33%) 
tehotným ženám na základe nezmeneného event. 
povýšeného rizika pre trizómiu 21 odporučené 
podstúpiť aminocentézu event. cffDNA analýza

�� v skupine tehotných s pozitívnym biochemickým 
skríningom, ale označených ako negatívne pre 
riziko trizómie 21 genetickým sonogramom sa 
nepotvrdila žiadna chromozomálna aberácia 
(amniocentéza, pôrod)

�� v skupine tehotných s pozitívnym biochemickým 
skríningom a označených ako pozitívne pre 
riziko trizómie 21 aj genetickým sonogramom, 
boli detekované 3 plody  s trizómiou 21, 1 plod s 
trizómiou 22, 1 plod s Beckwith – Wiedemanovým 
sy. a 1 plod s Antley-Bixlerov sy. U vyššie 
uvedených troch plodov s trizómiou 21 bola u 
dvoch diagnóza stanovená z krvi novorodenca a 
to z dôvodu odmietnutia aminocentézy matkami.

�� v skupine tehotných s pozitívnym biochemickým 
skríningom a označených ako pozitívne pre 
riziko trizómie 21  aj genetickým sonogramom, 
37 pacientok sa rozhodlo pre amniocentézu, 5 
pacientok pre cffDNA analýzu a 71 pacientok 
odmietlo akékoľvek genetické testovanie 

�� v skupine tehotných s negatívnym biochemickým 
skríningom ale označených genetickým 
sonogramom ako pozitívne pre riziko 
chromozomálnej aberácie, boli detekovné 2 
plody s trizómiou 21, jeden plod s Turnerovým   
sy., 1 plod (46, XY,9phqh,16qh+,21pstkstk), 1 

plod s Frynsovým sy., 1 plod s Jarcho-Levin sy., 1 
plod s Cantrellovou pentalógiou a 1 plod s Pierre-
Robinovým sy., 2 plody so skeletálnou dyspláziou 

�� z 339 matiek primárne indikovaných k 
amniocentéze na základe vysokého rizika pre 
trizómiu 21 z biochemického skríningu bola 226 
(66,67%) matkám po genetickom sonograme 
neodporučená amniocentéza = skutočná redukcia 
amniocentéz

�� bolo hodnotených 32 tehotných s pozitívnym 
rizikom pre NTD z biochemického skríningu a u 2 
pacientok bola  potvrdená spina bifida

IV. Výsledky invazívnej 
prenatálnej diagnostiky  
(CVS, AMC)
Bolo indikovaných:

�� 87 odberov CVS v I. trimestri (na základe 
pozitivity kombinovaného testu event. VVCH 
plodu)

�� 182 amniocentéz v II. trimestri (na základe 
pozitivity genetického sonogramu event. VVCH 
plodu)
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Predpokladaná prenatálna diagnostická invazivita 
(indikovaná ale nie každá podstúpená pacientkou) by 
takto dosiahla úroveň 5,5% (269 pacientok)

Reálna  prenatálna diagnostická invazivita 
(indikovaná a podstúpená pacientkou u nás, alebo v 
inom zariadení) dosiahla úroveň 2,7% (133 pacientok)

Reálna prenatálna diagnostická invazivita v 
uvedenom období dosiahla v SR 7%, v ČR 12%, 
vyspelé krajiny (UK, Dánsko) 5%. Ideálna prenatálna 
diagnostická invazivita by mala dosahovať max. 2-3%.  
(údaje z NCZI, ÚZIS, www.vrozene-vady.cz, NHS UK, 
Cochranova databáza)

�� bolo indikovaných a realizovaných 17 
odberov choria – CVS s 8 (47,1%) nálezmi 
chromozomálnych aberácií

�� bolo indikovaných a realizovaných 116 
amniocentéz – AMC s 11 (9,5%) nálezmi 
chromozomálnych aberácií

�� bolo indikovaných ale pacientkami 
odmietnutých 136 (CVS + AMC) – s 2 (1,5%) 
nálezmi chromozomálnych aberácií (stanovené 
postnatálne z krvi novorodenca) a s 21 
nálezmi závažných štrukturálnych abnormalít 
U všetkých vyšetrení CVS a 85% AMC (15) bola 
realizovaná aj QF-PCR technika vyšetrenia CHA.  
20,7% (24 pacientok) podstúpilo AMC v iných 
zariadeniach. 

V Centre fetálnej a gynekologickej diagnostiky 
za obdobie 2013/2014 bolo realizovaných 92 
amniocentéz, 13 odberov choria a 12 neinvazívnyh 
prenatálnych testov - NIPT (komplikácie po invazínych 
výkonoch sme nezaznemenali žiadne - overný status 
s 12 dňovým telefonickým odstupom po zákroku 
+ prepúštacie správy novorodencov v prípade 
nerealizovania UPT)

Indikácie pre AMC a CVS z veku (35 a viac 
ročné pacientky) event. z pozitivity akéhokoľvek 
biochemického skríningu pre trizómiu 21, 
18 a SLOP, sú považované v Centre fetálnej a 
gynekologickej za obsolventné a dávno odborne 
prekonané. Pred samotným druhotrimestrálnym 
ultrazvukom u nás, bohužial z takto obsolventných 
indikácii (stále platnej v SR) podstúpilo 46 
pacientok AMC v iných zariadeniach. Ak by 
uvedené pacientky podstúpili druhotrimestrálny 
ultrazvuk u nás pred AMC, tak k invazívnemu 
výkonu podľa horeuvedenej štatistiky by bolo 
nami indikovaných iba 11 žien! Ak by uvedené 
pacientky podstúpili v I. trimestri skríning 

kombinovaným testom, čo žiaľ nepodstúpili, 
tak k invazivite by bolo indikovaných iba 1,5 
pacientky!!!

V. Celkové výsledky prenatálnej 
diagnostiky všeobecne
Bolo detekovaných celkovo 281 prenatálnych 
vrodených vývojových chýb:

�� 21 nálezov chromozomálnych aberácií (14  
s pridruženými závažnými štrukturálnymi VVCH)

�� 261 morfologických chýb (21 s chromozomálnou 
aberáciou)

UPT (terminácia gravidity z medicínskej indikácie):

�� 16 tehotných požiadalo o termináciu gravidity z 
indikácie chromozomálnej aberácie

�� 7 tehotných ukončilo graviditu v I. trimestri 
inštrumentálnou cestou z indikácie 
chromozomálnej aberácie
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�� 24 tehotných požiadalo o termináciu gravidity z 
indikácie závažnej štrukturálnej abnormality

�� 5 tehotných ukončilo graviditu v I. trimestri 
inštrumentálnou cestou z indikácie závažnej 
štrukturálnej abnormality

�� 15 tehotných nepreferovalo termináciu gravidity 
z indikácie chromozomálnej aberácie, alebo 
závažnej  štrukturálnej abnormality

Štrukturálne vrodené vývojové chyby všeobecne: 

�� 24 nálezov izolovaných štrukturálnych VVCH

�� 33 nálezov kombinovaných štrukturálnych VVCH

�� 57 nálezov nezávažných štrukturálnych VVCH

�� 9 fetálnych syndrómov

�� 2 nálezy skeletálnych dysplázií

Intrauterinná rastová retardácia (IUGR) a 
komplikácie monochoriálnych dvojčiat:

�� bolo detekovaných 41 tehotenstiev s early-IUGR 
(včasná intrauterinná rastová retardácia, t.j. pred 
32 týždňom gravidity) z toho 10 plodov malo 
redistribúciu fetálnej cirkulácie a u 5 plodov 
bolo rozvinuté pravostranné srdcové zlyhávanie 
(3 tehotenstvá boli takto predčasne ukončené 
cisárskym rezom v 28-32 týždni gravidity a u 2 
tehotenstiev došlo k intrauterinnému odumretiu 
plodu IUFD pred 24 týždňom gravidity) 

�� bolo detekovaných 18 tehotenstiev s late-IUGR 
(neskorá intrauterinná rastová retardácia, t.j. 
po 32 týždni gravidity) z toho 6 plodov malo 
redistribúciu fetálnej cirkulácie

�� u jedného z AGA plodov bolo zachytené 
pravostranné srdcové zlyhávanie s 
hyperdynamickou cirkuláciou z dôvodu rozpadu 
tkaniva placentárneho tumoru

�� vyšetrených 61 tehotenstiev s viacplodovou 
graviditou (dvojčatá) z toho 13 (21%) tehotenstiev 
bolo monochoriálnych a biamniálnych

V prípade 6 (46%) monochoriálnych viacplodových 
gravidít bola zachytená typická komplikácia pre takýto 
typ tehotenstva:

�� 2 gravdity s early-selective IUGR s redistribučným 
obehom 

�� 2 gravidity s late-selective IUGR s redistribučným 
obehom

�� 1 gravidita s twin to twin transfusion syndrome 
(TTTS)

�� 1 gravidita s IUFD jedného z plodov v začiatku II. 
trimestra

Iné abnormality:

�� 3x bola detekovaná dehiscencia dolného 
segmentu u pacientok s tehotenstvom po 
cisárskom reze 

�� bolo detekovaných 12 centrálne vcestných placent

�� bolo detekovaných 11 abnormalít pupočníka, z 
toho 3 s velamentóznou inzerciou

�� v prípade 1 tehotenstva bola detekovaná vasa 
praevia

�� bolo detekovaných 12 ektopických gravidít z toho 
11 extrauterinných a 1 intrauterinná kornuálna

�� bolo detekovných 24 cervikálnych inkompetenciíí, 
z toho 16 bolo riešených medikamentózne 
aplikáciou progesterónu do 34 týždňa gravidity 
a 8 bolo riešených operatívne cerklážou krčka 
maternice (v prípade 2 tehotenstiev sa jednalo o 
hot-cerclage)

�� v 7 prípadoch bol primárne detekovaný IUFD 
pri príchode k vyšetreniu morfologickým 
ultrazvukom  20 týždni gravidity 
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VI. HyCoSy a HSN – diagnostika
�� bolo realizovaných 63 HyCoSy vyšetrení z indikácie 

primárnej event. sekundárnej subfertility

�� v 6 prípadoch bol potvrdený tubárny faktor sterility, 
15 prípadoch bola potvrdená priechodnosť iba 
jednej tuby a 2 prípadoch nebolo možné exaktne 
zhodnotiť vajíčkovody vzhľadom na prítomnosť 
cervikálneho a endometriálneho polypu

�� v 23 prípadoch bol detekovaný hyperandrogénny 
sy.(PCOS) ako pridružený faktor subfertility

�� bolo realizovaných 25 vyšetrení HSN z indikácie 
susp. VVCH maternice, endometriálneho polypu, 
submukózneho fibromu, residuí post partum, 
susp. dehiscencie uterotomie post SC

�� v 90% boli suponované indikácie z natívneho usg 
vyšetrenia potvrdené a detailnejšie popísané HSN 
vyšetrením.



Centrum fetálnej 
a gynekologickej
diagnostiky

JUHAMED s. r. o.www.usg.sk

9Dvojročná správa2013/2014

Chromozomálne VVCH 
Q90 – Q99

Downov syndróm (trizómia 21) 12
Edwardsov syndróm (trizómia 18) 1

Patauov syndróm (trizómia 13) 2
Turnerov syndróm (X0) 3

Trizómia 22 1
Aneuploidie pohlavných chromozómov 1

Štrukturálne aberácie 1
Všetky závažné aberácie 21

Štrukturálne/morfologické VVCH (mnohopočetné VVCH uvádzame opakovane)

Chyby CNS  (Q00 – Q07) 36
Rázštepove chyby orofaciálnej oblasti (Q35 – Q37) 10

Iné VVCH lebky a tváre (Q75)
Vrodené chyby šošovky (Q12) 25

Vrodené štrukturálne a funkčné chyby srdca a 
obehovej sústavy (Q20 – Q28) 105

Chyby hrudníka a vnútrohrudných orgánov 
(Q30 – Q34, Q67) 7

Vrodené chyby GITu a bránice (Q38 – Q45, Q79) 15
Chyby močovej sústavy (Q60 – Q64) 36

VVCH genitálnych orgánov (Q50 – Q56) 4
Vrodené chyby svalov a kostí (Q65 – Q78) 21

VVCH nezatriedené inde (Q89) 1
Hydrops plodu - nonimúnny (O36.2) 1

Infekcia plodu (CMV, toxo, parvo) 1
Placentárne tumory (chorioangiom) 1

Fetálne syndrómy (Q87) 9

VII. Celkové výsledky prenatálnej diagnostiky graficky

tab. 1:

tab. 2:
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Podrobný prehľad štrukturálnych/morfologických VVCH za obdobie 2013/2014

Chyby CNS  (Q00 – Q07) počet
Acranius, anencephalus 5

Mikrocefália 2
Holoprozencefália (semilobárna, alobárna) 4

Agenéza corpus callosum (kompletná, parciálna) 5
Hydrocefalus 4

Subarachnoidálna cysta 3
Arnold-Chiariho malformácia (typ I a II) 3

Dandy Walkerova malformácia 3
Iné malformácie zadnej jamy 2

Spina bifida 5
Rázštepove chyby orofaciálnej oblasti 

(Q35 – Q37) počet

Cheilognathopalathoschisis 4
Palatoschisis 4
Cheiloschisis 2

Iné VVCH lebky a tváre (Q75)
Vrodené chyby šošovky (Q12) počet

Turicefalia, cloverlief skull 3
Hypotelorizmus, hypertelorizmus 9

Mikrognacia 6
Katarakta 1

Vrodené štrukturálne a funkčné chyby srdca 
a obehovej sústavy (Q20 – Q28)

Štrukturálne VVCH počet
Dvojvýtoková pravá komora (DORV) 1

Kompletné AVSD 9
Parciálne AVSD 4

VSD 12
ASD 1

Dysplázia/atrézia trikuspidálnej chlopne 2
VVCH myokardu 3

Transpozícia veľkých ciev (D-TGA a L-TGA) 4
Spoločný arteriálny trunkus (CAT) 3

Koarktácia aorty (CoA) 1
Aortálna stenóza 1

Pretrvávajúca ľavá horná dutá žila (LSVC) 1
Pretrvávajúca pravostranná a. subclavia (ARSA) 1

pokračovanie na ďalšej strane

tab. 3:
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pokračovanie na ďalšej strane

Izolovaná interupcia distálnej časti dolnej dutej žily 
(IVC) s kontinuitou v.azygos 4

Agenéza/absencia ductus venosus 5
Dvojcievny pupočník (SUA) 15

Pretrvávajúca pravostranná v. umbilicallis (PRUV) 4
Dextrokardia, heterotaxia, situs inversus 4

Funkčné VVCH počet
Trikuspidálna regurgitácia (pretrvávajúca) 19

Mitrálna regurgitácia (pretrvávajúca) 3
AV-blok 3

Supraventikulárna tachykardia 3
Bigeminia 1

PACs 1
Chyby hrudníka a vnútrohrudných orgánov 

(Q30 – Q34, Q67) počet

Sekvestrácia pľúc 2
Hypoplázia pľúc 5

Vrodené chyby GITu a bránice (Q38 – Q45, Q79) počet
Omfalokéla 2

Diafragmatická hernia 1
Imperforovaný anus/anorektálna stenóza 2

Mikrogastria 2
Makroglosia 1

VVCH žlčníka (aplázia, hypoplázia, zdvojený žlčník, 
phrygian cap žlčníka, megacholecystis) 7

Chyby močovej sústavy (Q60 – Q64) počet
Závažná hydronefróza (III. stupeň) 9

Multicystická dysplastická oblička (MDK) 4
Multicystické dysplastické obličky (MDK bilat.) 1
Podkovovitá multicystická dysplastická oblička 1

Podkovovitá oblička (horseshoe kidney) 1
Zdvojená oblička (ren duplex) 3
Dystopia obličky (ren migrans) 1

Polycystické obličky 4
Megaloureter 3

Zadná chlopňa uretry (PUVs) 2
Megavezika 6

Extrofia močového mechúra 1
VVCH genitálnych orgánov (Q50 – Q56) počet

Ambigózny genitál 1
Hypospádia penisu 1

Vývinová cysta vaječníka 2
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Vrodené chyby svalov a kostí (Q65 – Q78) počet
Pes, pedes equinovares 12

Rocker-bottom foot 1
Polydaktýlia 3

Spondylothorakálna dysplázia 3
Skeletálna dysplázia 2

VVCH nezatriedené inde (Q89) počet
Hyperplázia nadobličiek (CAH) 1

Syndrómy špecifikovaných VVCH (Q87) počet
Frynsov syndróm 1

Beckwith-Wiedemanov syndróm 1
Antley-Bixler syndróm 1

Pierre Robinov syndróm 2
MMIHS 1

PRUNE-BELLY syndróm 1
Pentalogy of Cantrell 1

Jarcho-Levinov syndróm 1
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Multimarkerový kombinovaný test v CFGD 

95%

5%

Počet  negatívnych 
testov

Počet  pozitívnych 
testov

Morfologický/genetický ultrazvuk a indikovaná PGD 

94%

6%
Počet
morfologických/genetických 
ultrazvukov 
 bez indikácie k PGD

Počet
morfologických/genetických 
ultrazvukov
 s indikáciou k PGD

Genetický ultrazvuk

67%

33%

Pre T21 biochemicky 
skríningovo pozitívne 
s individualizáciou 
rizika <1:250 
(zrušená AMC)

Pre T21 biochemicky 
skríningovo pozitívne 
s individualizáciou 
rizika  ≥1:250
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58%

42%

USG diagnostikovaná trizómia 21 v CFGD: počet 12
(roky 2013/2014)

I. trimester

II. trimester

32%

68%

0% 0%

Indikácie k invazívnej prenatálnej 
diagnostike v CFGD (roky 2013/2014)

kombinovaný test

morfologický/genetický 
usg

vek

pozitívny biochemický 
skríning

14%
4%

82%

Hlásená diagnostika v roku 2012 u živonarodených 
detí s trizómiou 21 v SR podľa NCZI: počet 44

pred 24 týždňom

po 24 týždni

nediagnostikované
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12 (57%)

1 (5%)

2 (9%)

3 (14%)

1 (5%)
1 (5%)

1 (5%)

Celkový záchyt chromozomálnych VVCH 
v CFGD: počet 21 (roky 2013/2014)

Trizómia 21

Trizómia 18

Trizómia 13

Monozómia X

Trizómia 22

Aneuploidie pohlavných 
chromozómov

Štrukturálne aberácie

25%

58%

17%

CFGD genetická diagnostika trizómie 21: počet 12
(roky 2013/2014)

CVS

AMC

Postpartálne krv 
novorodenca 
(matky odmietli PGD)
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