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Uvodné slovo

Vazené kolegyne a kolegovia,
do ruk sa Vdm dostava prva dvojrocna sprava ultrazvukového pracoviska Centra fetalnej a gynekologickej
diagnostiky, JUHAMED s.r.0., v ktorej si Vdm dovolujeme prezentovat vysledky nasej prace za roky 2013 a 2014.

V roku 2013 sa ndm podarilo Uspesne nastartovat invazivnu prenatdlnu diagnostiku v spolupraci s ostatnymi
genetickymi pracoviskami, akymi su Gendiagnostica s.r.o. (Bratislava, Kosice, SR), Pododdelenie lekarskej
genetiky (UNLP, Kosice, SR), Ustav lekarskej biolégie a genetiky a klinickej genetiky (LFUK a UNB, Bratislava,
SR), Oddelenie klinickej genetiky (Novapharm s.r.o0., Bratislava), GENNET (Praha, CR), Ustav lékafské genetiky
a fetalni mediciny (LF UP, Olomouc, CR) a Ustav pro pé¢i o matku a dité (Praha — Podoli, CR). Za posledné
obdobie rokov 2013 a 2014 sme ako prvé pracovisko na vychodnom Slovensku uviedli rutinne do praxe odber
choriovych klkov (Chorionic villus sampling - CVS) v prvom trimestri. Po urcitych prvotnych prekazkach a
nezdaroch v celkovej kultivacii choriovych klkov v prvej polovici roka 2013 v genetickom laboratérium UNLP,
Kosice, sme iniciovali a prakticky zrealizovali i s pomocou pana priméara pododdelenia lekarskej genetiky MUDr.
Stefana Raffac¢a, MPH zahrani¢né $kolenie pre pracovnikov uvedeného laboratéria. To prebehlo v genetickom
laboratériu na pdde Ustavu pro péci o matku a dité v Prahe pod odbornou zastitou vectceho laboratéria MUDT.
Stanislava Kub( a zastupcu riaditela doc. MUDr. Ladislava Kroftu, CSc.. Prvoradym benefitom pre pacientky
je v pripade zavazného abnormalneho genetického vysledku moznost véasného, relativne jednoduchsieho a
menej bolestivého ukonéenia gravidity v prvom trimestri. Nami indikované CVS v uvedenom obdobi celkovo
podstupilo 17 pacientok, v 8 pripadoch sme detekovali geneticki abnormalitu a 7 z nich sa rozhodlo pre v¢asné
inStrumentdlne ukoncenie gravidity z genetickej indikacie.

Zaciatkom roku 2014 v spolupraci so spolo¢nostou GENNET sa zapdjame do projektu PRENASCAN v
spolupraciis ostatnymi centrami zaoberajucimi sa prenatdlnou diagnostikou v SR a Asociaciou centier Iékafské
genetiky CR v partnerskej laboratérii BGI, v ktorej sme umoznili analyzu cffDNA 12 tehotnym Zenam. Koncom
roka 2014 ako certifikované pracovisko The Fetal Medicine Foundation vdaka NIPT uvddzame po ich vzore do
praxe tzv. univerzalny skrining trizomie 21, ktory dosahuje >99,99% DR s 0,00% az 0,04% FPR (1,2,3,4). V rdmci
stalej spoluprace s GENNETom zavddzame do rutinnej praxe pri abnormalite v prvo event. druhotrimestralnom
usg skene SNP array vysetrenie z plodovej vody. V prvej polovici roka 2014 sa u nas zaroven naplno rozbehol
ultrazvukovy skrining rakoviny prsnika podla guidelinov NHS UK.

V neposlednom rade ndm koniec roka 2014 priniesol uz v poradi piateho Uspesne zoperovaného novorodenca
s nami zachytenou kritickou izolovanou VCC (roky 2013/2014). Za uvedené obdobie sme v tretom trimestri
indikovali k pred¢asnému, ale Uspesnému ukonceniu Styri tehotenstva cisarskym rezom v 28 az 32 tyzdni, v
troch pripadoch z indikacie v¢asnej rastovej retardacie s pravostrannym srdcovym zlyhdvanim a v jednom
pripade z dovodu hyperdynamickej fetdlnej cirkulacie s rozvojom pravostranného srdcového zlyhavania.

Pre rok 2015 a roky nasledujuce je nasim cielom poskytovat klientkdm aj nadalej najlepsiu moznu starostlivost
a preto kladieme najvy$si mozny doraz na kvalitu a odobornost poskytovanych sluzieb. Po opakovane
splnenych podmienkach v auditoch FMF (ID: 63056 a 101165) zverejnenych na https://fetalmedicine.org/ a
Specializa¢nych rozsireniach si odbornosti lekarskeho kolektivu je nase pracovisko plne odborne akreditované
pre realizaciu Vami pozadovanych prenatalnych a gynekologickych vysetreni.

Dakujeme za Vasu déveru a spolupracu. V Koéiciach 31.1.2015

MUDr. Martin Juhas
za lekarsky kolektiv CFGD
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| UVOd B ultrazvukovym vySetrenim vcéasnej morfolégie
plodov pri kombinovanom teste bolo zachytenych

V Centre fetadlnej a gynekologickej diagnostiky 15 ,zévvailn)'/ch strukturalnych abnormalit a 8
poskytujeme celkovd  starostlivost v  oblasti nezavaznych
prenatalnej ultrazvukovej diagnostiky a prenatalnych
miniinvazivnych vySetreni. V rokoch 2013 a 2014 sme
vySetrili na nasom pracovisku najmd vdaka Vasej
spolupraci niekolko tisic tehotnych zien.

B na ziklade kombinovaného testu a VVCH
ultrazvukového ndlezu v I trimestri bolo
indikovanych 87 (4,8%) invazivnych prenatalnych
vySetreni a z toho 17 pacientok podstupilo
CVS, 37 amniocentézu, 4 sérovu cffDNA analyzu

Il. V),/Sled ky prvotrimestrélnej (PRENASCAN) a 29 pacientok odmietlo akukolvek
prenatélnej diagnOStiky formu diagnostického genetického testovania

B invazivne vykony na zdklade pozitivity

Multimarkerovy kombinovany test: kombinovaného testu:
- 8 chromozomalnych aberacii bolo
zachytenych formou CVS

B bolo hodnotenych 1842 kombinovanych testov - 5 chromozomalnych aberécii bolo

zachytenych formou AMC (odmietnuté CVS)

B priemerny vek testovanych tehotnych bol 30,1 - 0 chromozomalnych aberacii bolo

rokov zachytenych formou cffDNA (odmietnuté CVS)
B bolo vysetrenych 366 tehotnych vo veku =35 B 15 pacientok na zaklade genetickej alebo
rokov (19,9%) Strukturalnej abnormality plodu sa rozhodlo

pre termindciu gravidity uz v I trimestri

B 61 viacplodovych tehotenstiev vySetrenych inétrumentalnou cestou

kombinovanym testom

B 3 pacientkdm bola 1. trimestri detekovana
izolovana kriticka vrodena chyba srdca (VCC)

B 4,8% tehotnych s pozitivnym rizikom 1:300 pre
trizomiu 21

B senzitivita testu 92,86%, Specificita testu
97,58%, FPR 4,02%

B pozitivna prediktivna hodnota testu 22,41%,
negativna prediktivna hodnota testu 99,94%

Vysledky skriningu multimarkerovym
kombinovanym testom:

B na zdklade pozitivity testu bolo detekovanych 13
plodov s chromozomalnou aberaciou: 7 plodov
s trizdmiou 21 (Downov sy.), 1 plod s trizémiou
18 (Edwardsov sy.), 2 plody s trizémiou 13
(Patauov sy.), 2 plody s X0 (Turnerov sy.) a 1 plod s
aneuploidiou pohlavnych chromozémov

B 1plodstrizémiou21bolfalosnenegativnysrizikom
1:1467 (nasledne ale pozit. druhotrimestralny
geneticky sonogram, pacientka odmietla AMC)
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1. V)’/Sled ky dru hotrimestrélnej plod s Frynsovym sy., 1 plod s Jarcho-Levin sy., 1

plod s Cantrellovou pentalégiou a 1 plod s Pierre-

prenatélnej dlag nosti ky Robinovym sy., 2 plody so skeletalnou dysplaziou
Morfologicky ultrazvuk s AAURA skérovacim W z 339 matiek primarne indikovanych k
systémom (geneticky ultrazvuk): amniocentéze na zdklade vysokého rizika pre

trizomiu 21 z biochemického skriningu bola 226

(66,67%) matkdm po genetickom sonograme

B bolo hodnotenych 339 pacientok s pozitivnym neodporucena amniocentéza = skuto¢nd redukcia
(=1:250) biochemickym skriningom (triple test, amniocentéz

double test, sérovy integrovany test...)
B bolo hodnotenych 32 tehotnych s pozitivnym

B individualiziciou rizika na zaklade AAURA rizikom pre NTD z biochemického skriningu a u 2
skérovacieho systémubolo 226 (66,67%) tehotnym pacientok bola potvrdena spina bifida
zenam na zaklade ponizeného rizika pre trizémiu
21 neodporucené podstupit aminocentézu

B individualizaciou rizika na ziklade AAURA
skérovacieho systému bola 113 (33,33%)
tehotnym Zzenam na zédklade nezmeneného event.
povyseného rizika pre trizémiu 21 odporucené
podstupit aminocentézu event. cffDNA analyza

B v skupine tehotnych s pozitivnym biochemickym
skriningom, ale oznacenych ako negativne pre
riziko trizémie 21 genetickym sonogramom sa
nepotvrdila Ziadna chromozomdlna aberdcia
(amniocentéza, pbérod)

B v skupine tehotnych s pozitivnym biochemickym
skriningom a oznalenych ako pozitivhe pre
riziko trizémie 21 aj genetickym sonogramom,
boli detekované 3 plody s trizdmiou 21, 1 plod s
trizomiou 22, 1 plod s Beckwith — Wiedemanovym
sy. a 1 plod s Antley-Bixlerov sy. U vysSie
uvedenych troch plodov s trizdmiou 21 bola u
dvoch diagnéza stanovena z krvi novorodenca a
to z dévodu odmietnutia aminocentézy matkami.

IV. Vysledky invazivnej
prenatalnej diagnostiky

riziko trizémie 21 aj genetickym sonogramom, (CVS, AMC)
37 pacientok sa rozhodlo pre amniocentézu, 5

pacientok pre cffDNA analyzu a 71 pacientok Bolo indikovanych:
odmietlo akékolvek genetické testovanie

B v skupine tehotnych s pozitivnym biochemickym
skriningom a oznacenych ako pozitivne pre

B 87 odberov CVS v I. trimestri (na zaklade

W v skupine tehotnych s negativnym biochemickym pozitivity kombinovaného testu event. VVCH
skriningom  ale  oznacenych  genetickym plodu)

sonogramom  ako pozitivne pre riziko

chromozomalnej aberdcie, boli detekovné 2 m 182 amniocentéz v Il. trimestri (na zaklade
plody s trizomiou 21, jeden plod s Turnerovym pozitivity genetického sonogramu event. VVCH
sy. 1 plod (46, XY,9phgh,16gh+,21pstkstk), 1 plodu)
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Predpokladana prenatdlna diagnostickd invazivita
(indikovana ale nie kazda podstupend pacientkou) by
takto dosiahla uroven 5,5% (269 pacientok)

Redlna prenatdlna diagnostickd invazivita
(indikovana a podstlpena pacientkou u nas, alebo v
inom zariadeni) dosiahla Uroven 2,7% (133 pacientok)

Redlna prenatdlna diagnostickd invazivita v
uvedenom obdobi dosiahla v SR 7%, v CR 12%,
vyspelé krajiny (UK, Dansko) 5%. Idedlna prenatalna
diagnosticka invazivita by mala dosahovat max. 2-3%.
(udaje z NCZI, UZIS, www.vrozene-vady.cz, NHS UK,
Cochranova databdza)

B bolo indikovanych a realizovanych 17
odberov choria - CVS s 8 (47,1%) nalezmi
chromozomalnych aberacii

B bolo indikovanych a realizovanych 116
amniocentéz - AMC s 11 (9,5%) nalezmi
chromozomalnych aberacii

H bolo indikovanych ale pacientkami
odmietnutych 136 (CVS + AMC) - s 2 (1,5%)
nalezmi chromozomalnych aberacii (stanovené
postnatalne z krvi novorodenca) a s 21
nalezmi zavaznych Strukturalnych abnormalit
U vsetkych vysetreni CVS a 85% AMC (15) bola
realizovand aj QF-PCR technika vySetrenia CHA.
20,7% (24 pacientok) podstupilo AMC v inych
zariadeniach.

V Centre fetalnej a gynekologickej diagnostiky
za obdobie 2013/2014 bolo realizovanych 92
amniocentéz, 13 odberov choria a 12 neinvazivnyh
prenatélnych testov - NIPT (komplikacie po invazinych
vykonoch sme nezaznemenali Ziadne - overny status
s 12 dnovym telefonickym odstupom po zdkroku
+ prepustacie sprdvy novorodencov Vv pripade
nerealizovania UPT)

Indikacie pre AMC a CVS z veku (35 a viac
roc¢né pacientky) event. z pozitivity akéhokolvek
biochemického skriningu pre trizémiu 21,
18 a SLOP, su povazované v Centre fetdlnej a
gynekologickej za obsolventné a davno odborne
prekonané. Pred samotnym druhotrimestralnym
ultrazvukomunas, bohuzialztakto obsolventnych
indikacii (stale platnej v SR) podstupilo 46
pacientok AMC v inych zariadeniach. Ak by
uvedené pacientky podsttpili druhotrimestralny
ultrazvuk u nas pred AMC, tak k invazivhemu
vykonu podla horeuvedenej statistiky by bolo
nami indikovanych iba 11 zien! Ak by uvedené
pacientky podstupili v 1. trimestri skrining

Dvojrocnd sprava

kombinovanym testom, ¢o zial nepodstupili,
tak k invazivite by bolo indikovanych iba 1,5
pacientky!!!
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V. Celkové vysledky prenatalnej
diagnostiky vseobecne

Bolo detekovanych celkovo 281 prenatalnych
vrodenych vyvojovych chyb:

B 21 ndlezov chromozomalnych aberacii (14
s pridruzenymi zavaznymi Strukturalnymi VVCH)

B 261 morfologickych chyb (21 s chromozomalnou
aberaciou)

UPT (terminacia gravidity z medicinskej indikacie):

B 16 tehotnych poZziadalo o terminaciu gravidity z
indikacie chromozomalnej aberacie

B 7 tehotnych ukoncilo graviditu v I. trimestri
inStrumentalnou cestou z indikacie
chromozomalnej aberacie




B 24 tehotnych poziadalo o terminaciu gravidity z

indikacie zavaznej Strukturalnej abnormality

5 tehotnych ukoncilo graviditu v I. trimestri
inStrumentalnou cestou z indikacie zavaznej
Strukturalnej abnormality

15 tehotnych nepreferovalo termindciu gravidity
z indikacie chromozomalnej aberacie, alebo
zavaznej Strukturdlnej abnormality

Strukturalne vrodené vyvojové chyby vieobecne:

24 nalezov izolovanych strukturalnych VVCH

33 ndlezov kombinovanych Strukturalnych VVCH
57 nélezov nezéavaznych Strukturalnych VVCH

9 fetdlnych syndrémov

2 nalezy skeletalnych dysplazii

Intrauterinna rastova retardacia (IUGR) a
komplikacie monochorialnych dvojciat:

B bolo detekovanych 41 tehotenstiev s early-IUGR

(v€asna intrauterinna rastova retardacia, t.,j. pred
32 tyzdiom gravidity) z toho 10 plodov malo
redistribuciu fetalnej cirkulacie a u 5 plodov
bolo rozvinuté pravostranné srdcové zlyhavanie
(3 tehotenstvad boli takto predcasne ukoncené
cisarskym rezom v 28-32 tyzdni gravidity a u 2
tehotenstiev doslo k intrauterinnému odumretiu
plodu IUFD pred 24 tyzdfhiom gravidity)

bolo detekovanych 18 tehotenstiev s late-IUGR
(neskora intrauterinnd rastova retardacia, t.j.
po 32 tyzdni gravidity) z toho 6 plodov malo
redistribuciu fetalnej cirkulacie

u jedného z AGA plodov bolo zachytené
pravostranné srdcové zlyhavanie s
hyperdynamickou cirkulaciou z dévodu rozpadu
tkaniva placentarneho tumoru

vySetrenych 61 tehotenstiev s viacplodovou
graviditou (dvojcatd) z toho 13 (21%) tehotenstiev
bolo monochoridlnych a biamnialnych

V pripade 6 (46%) monochorialnych viacplodovych

gravidit bola zachytena typicka komplikacia pre takyto
typ tehotenstva:

2 gravdity s early-selective IUGR s redistribu¢nym
obehom

2 gravidity s late-selective IUGR s redistribu¢nym
obehom

1 gravidita s twin to twin transfusion syndrome
(TTTS)

1 gravidita s IUFD jedného z plodov v zaciatku II.
trimestra

Iné abnormality:

3x bola detekovana dehiscencia dolného
segmentu u pacientok s tehotenstvom po
cisarskom reze

bolo detekovanych 12 centralne vcestnych placent

bolo detekovanych 11 abnormalit pupo¢nika, z
toho 3 s velamentdznou inzerciou

v pripade 1 tehotenstva bola detekovand vasa
praevia

bolo detekovanych 12 ektopickych gravidit z toho
11 extrauterinnych a 1 intrauterinnd kornualna

bolo detekovnych 24 cervikalnych inkompetenciii,
z toho 16 bolo riesenych medikamentdzne
aplikaciou progesteréonu do 34 tyzdna gravidity
a 8 bolo riesenych operativne cerkldZzou krcka
maternice (v pripade 2 tehotenstiev sa jednalo o
hot-cerclage)

v 7 pripadoch bol primarne detekovany IUFD
pri prichode k vySetreniu morfologickym

ultrazvukom 20 tyzdni gravidity
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VI. HyCoSy a HSN - diagnostika

B bolorealizovanych 63 HyCoSy vysetrenizindikacie
primarnej event. sekundarnej subfertility

B vé6pripadochbolpotvrdenytubarnyfaktorsterility,
15 pripadoch bola potvrdend priechodnost iba
jednej tuby a 2 pripadoch nebolo mozné exaktne
zhodnotit vajickovody vzhladom na pritomnost
cervikdlneho a endometridlneho polypu

B v 23 pripadoch bol detekovany hyperandrogénny
sy.(PCOS) ako pridruzeny faktor subfertility

B bolo realizovanych 25 vysetreni HSN z indikacie
susp. VVCH maternice, endometridlneho polypu,
submukoézneho fibromu, residui post partum,
susp. dehiscencie uterotomie post SC

B v 90% boli suponované indikacie z nativneho usg

vysetrenia potvrdené a detailnejsie popisané HSN
vysetrenim.
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VII. Celkové vysledky prenatalnej diagnostiky graficky

Chromozomalne VVCH
Q90 -Q99

Downov syndrém (trizémia 21) 12

Edwardsov syndrém (trizoémia 18)

Patauov syndrém (trizémia 13)

Trizomia 22

Aneuploidie pohlavnych chromozémov

1
2
Turnerov syndrém (XO0) 3
1
1
1

Strukturdlne aberacie

Vsetky zdvazné aberacie 21

Strukturalne/morfologické VVCH (mnohopocetné VVCH uvadzame opakovane)

Chyby CNS (Q00 - Q07) 36
Razstepove chyby orofaciadlnej oblasti (Q35 — Q37) 10
Iné VVCH lebky a tvare (Q75) 25
Vrodené chyby Sosovky (Q12)
Vrodené strukturalne a funkéné chyby srdca a 105
obehovej sustavy (Q20 - Q28)
Chyby hrudnika a vnutrohrudnych organov 7
(Q30 - Q34, Q67)
Vrodené chyby GITu a branice (Q38 — Q45, Q79) 15
Chyby mocovej sustavy (Q60 — Q64) 36
VVCH genitalnych organov (Q50 — Q56) 4
Vrodené chyby svalov a kosti (Q65 — Q78) 21

VVCH nezatriedené inde (Q89)

Hydrops plodu - nonimunny (036.2)

Infekcia plodu (CMV, toxo, parvo)

Placentarne tumory (chorioangiom)

Ol=|=|=]|-

Fetalne syndromy (Q87)
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Podrobny prehlad Strukturalnych/morfologickych VVCH za obdobie 2013/2014

Chyby CNS (Q00 - Q07)
Acranius, anencephalus

©
o
N<
0]
=

Mikrocefalia

Holoprozencefalia (semilobarna, alobarna)

Agenéza corpus callosum (kompletna, parcialna)

Hydrocefalus

Subarachnoidalna cysta

Arnold-Chiariho malformdcia (typ 1 a Il)

Dandy Walkerova malformacia

Iné malformacie zadnej jamy
Spina bifida
Razstepove chyby orofacialnej oblasti
(Q35-Q37)
Cheilognathopalathoschisis 4

LNnivjwWlwlwlbhlU|IdIN]|WOL

pocet

Palatoschisis 4
Cheiloschisis 2

Iné VVCH lebky a tvare (Q75)
Vrodené chyby SoSovky (Q12)

pocet

Turicefalia, cloverlief skull

Hypotelorizmus, hypertelorizmus

Mikrognacia
Katarakta

|00 |0 W

Vrodené strukturdlne a funkéné chyby srdca
a obehovej sustavy (Q20 — Q28)

Strukturalne VVCH pocet
Dvojvytokova prava komora (DORV)
Kompletné AVSD
Parcidlne AVSD
VSD
ASD
Dysplazia/atrézia trikuspidalnej chlopne
VVCH myokardu
Transpozicia velkych ciev (D-TGA a L-TGA)
Spoloc¢ny arteridlny trunkus (CAT)

Koarktdcia aorty (CoA)

Aortdlna stendza

Pretrvavajuca lava horna duta Zila (LSVCQ)

= === fw]r|w|v]|=|T|»|o]|=

Pretrvavajuca pravostrannd a. subclavia (ARSA)

pokracovanie na dalsej strane
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Izolovanad interupcia distalnej ¢asti dolnej dutej zily 4
(IVQ) s kontinuitou v.azygos
Agenéza/absencia ductus venosus 5
Dvojcievny pupocnik (SUA) 15
Pretrvavajuca pravostrannd v. umbilicallis (PRUV) 4
Dextrokardia, heterotaxia, situs inversus 4
Funkéné VVCH pocet
Trikuspidalna regurgitacia (pretrvavajuca) 19
Mitralna regurgitacia (pretrvavajuca) 3
AV-blok 3
Supraventikularna tachykardia 3
Bigeminia 1
PACs 1
Chyby hrudnika a vnutrohrudnych organov .
(Q30 - Q34, Q67) .
Sekvestracia plic 2
Hypoplazia pluc 5
Vrodené chyby GITu a branice (Q38 — Q45, Q79) pocet
Omfalokéla 2
Diafragmaticka hernia 1
Imperforovany anus/anorektalna stenéza 2
Mikrogastria 2
Makroglosia 1
VVCH Zl¢nika (aplazia, hypoplazia, zdvojeny ZI¢nik, 7
phrygian cap Zl¢nika, megacholecystis)
Chyby mocovej sustavy (Q60 — Q64) pocet
Zavazna hydronefrdza (lll. stupen) 9
Multicysticka dysplasticka oblicka (MDK) 4
Multicystické dysplastické oblicky (MDK bilat.) 1
Podkovovitd multicysticka dysplasticka obli¢ka 1
Podkovovita obli¢ka (horseshoe kidney) 1
Zdvojena oblicka (ren duplex) 3
Dystopia obli¢ky (ren migrans) 1
Polycystické oblicky 4
Megaloureter 3
Zadna chlopna uretry (PUVs) 2
Megavezika 6
Extrofia moc¢ového mechura 1
VVCH genitalnych organov (Q50 — Q56) pocet
Ambigoézny genital 1
Hypospadia penisu 1
Vyvinova cysta vaje¢nika 2

pokracovanie na dalsej strane

Dvojro¢na sprava



Vrodené chyby svalov a kosti (Q65 — Q78)

pocet

Pes, pedes equinovares

Rocker-bottom foot

Polydaktylia

Spondylothorakalna dysplazia

Skeletalna dysplazia

VVCH nezatriedené inde (Q89)

Hyperplazia nadobliciek (CAH)

Syndrémy Specifikovanych VVCH (Q87)

pocet

Frynsov syndrom

Beckwith-Wiedemanov syndrom

Antley-Bixler syndrém

Pierre Robinov syndrém

MMIHS

PRUNE-BELLY syndrém

Pentalogy of Cantrell

Jarcho-Levinov syndrém

alan =, INN] ==

Dvojrocnd sprava




Multimarkerovy kombinovany test v CFGD

B Pocet negativnych
testov

m Pocet pozitivnych
testov

Morfologicky/geneticky ultrazvuk a indikovana PGD

6%

B Pocet
morfologickych/genetickych
ultrazvukov
bez indikacie k PGD

Pocet
morfologickych/genetickych
ultrazvukov

s indikaciou k PGD

Geneticky ultrazvuk

M Pre T21 biochemicky
skriningovo pozitivne
s individualizaciou
rizika <1:250
(zruSenda AMQ)

Pre T21 biochemicky
skriningovo pozitivne
s individualizaciou
rizika >1:250

Dvojro¢na sprava




USG diagnostikovana trizomia 21 v CFGD: pocet 12
(roky 2013/2014)

M . trimester

M |l. trimester

Indikacie k invazivnej prenatalnej
diagnostike v CFGD (roky 2013/2014)

0% 0%

H kombinovany test

B morfologicky/geneticky
usg

vek

W pozitivny biochemicky
skrining

Hlasena diagnostika v roku 2012 u Zzivonarodenych
deti s trizdmiou 21 v SR podla NCZI: pocet 44

W pred 24 tyzdhom

W po 24 tyzdni
nediagnostikované
82%

Dvojro¢na sprava




CFGD geneticka diagnostika trizomie 21: pocet 12
(roky 2013/2014)

17%
W Cvs

AMC

Postpartélne krv

novorodenca

(matky odmietli PGD)
58%

Celkovy zachyt chromozomalnych VVCH
v CFGD: pocet 21 (roky 2013/2014)
165 W Trizémia 21
W Trizémia 18
W Trizémia 13
B Monozémia X
W Trizémia 22

B Aneuploidie pohlavnych
chromozémov

Strukturalne aberécie
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