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Uvodné slovo

Vazené kolegyne a kolegovia,

do ruk sa Vdm dostéava v poradi druha vyroc¢na sprava pracoviska Centra fetdlnej a gynekologickej diagnostiky, JUHAMED s.r.0., v ktorej
si Vdm dovolujeme zhrnut a odprezentovat vysledky nasej prace za rok 2015. Pre rok 2015, nakolko bol z niekolkych pohladov pre nés
vynimocénym, som si dovolil pre zaciatok mu venovat nestandardne dlhsie Uvodné slovo. Preto verim, Zze som Vas tym neodradil si ho
precitat az do konca.

Vroku 2015 sandm podarilo Uspesne rozsirit rozsah zamerania centra o pediatrickt gynekoldgiu, a to najma vdaka zainteresovaniu lekarky
s dlhoro¢nou klinickou praxou v danom odbore MUDr. Aleny Staskovej. Touto novootvorenou ambulanciou sme doplnili celkovu
vekovu skladbu starostlivosti o Zensku populdciu. Vdaka persondlnemu rozsireniu a high-end diagnostickému vybaveniu realizujeme
komplexnu diagnostiku a terapiu detskych gynekologickych chorobnych stavov v jednotlivych ontogenetickych fazach Zivota dievcat (od
novorodeneckého az po pubertalny a adolescentny vek).

V polovici roka 2015 realizujeme zmenu v typoch genetickej rutinnej testacie zo CVS, kde odporuc¢ame implementovat array vysetrenia
u véetkych plodov po vzore pracoviska GENNET (Praha, CR) a ACOG Committee. Zmena stratégie zahffia novy postup pre prenatalne
vysetrenia vzoriek choriovych klkov pripadne véasnych amniocentéz, kde upustame od plosného stanovovania karyotypov u vsetkych
CVS s normdlnym vysledkom QF-PCR a nahradzujeme metodou array. SNP array vysetrenie s vhodne nastavenym rozlisenim (= 0,5 Mb) po
normalnom vysledku QF-PCR nam umoznuje efektivnejsi zachyt patologicko-klinicky relevantnych chromozomalnych aberacii.

Koncom roka 2015 prichddza urcité indikacné vytriezvenie v otdzke NIPT (non-invasive prenatal testing) formou cell-free fetal DNA
analyzy z krvi matky versus multimarkerovy kombinovany test. Konstatovanie byvalej prezidentky ISUOG Ann Tabor z marca 2016
v otazke ako sa bude dalej vyvijat kombinovany test v ére NIPT je jasne vystihujuce:,Kvalita prvotrimestralneho skriningu bude zalezat od
celkového nastavenia pracovisk, kde neméze byt opomenuty podrobny sken strukturalnych malformacii plodu, skrining na preeklampsiu
a rastovu retardaciu a az po nom by mala nastupit otdzka NIPT ako kontingen¢ného skriningu pre zeny v strednom riziku a pre zeny
razantne odmietajuce invazivne testovanie.” Pozitiva NIPT skriningu oproti kombinovanému testu su vo vyssej detekcii pre trizémiu 21
a 18 (trizémia 13 ostava spornou), nizsej FPR a znizenia poctu invazivneho testovania. Na opacnej strane pri NIPT strdcame informaciu
o vcasnej morfoldgii plodu ako takej a so skriningu vypadéva vyhladédvanie rizikovych gravidit pre preeklampsiu, rastovu retardaciu a
predcasny porod. V neposlednom rade po hore uvedenej, v zmene v doplneni array vysetrenia zo CVS alebo amniocentézy stracame
pri NIPT informécie o 20% tehotenstiev (z celkového poctu plodov postihnutych chromozomalnou odchylkou), ktoré su postihnuté
chromozomalnou abnormalitou a ktoré vyznamne afektuju fenotyp jedinca a st nedetekovatelné pri NIPT! Bohuzial sme sa ale v dnesnej
dobe na Slovensku stali svedkami neodbornej manipulécie pre indikacny manazment NIPT nemenovanou laboratérnou akciovou
spoloc¢nostou. Tato spolo¢nost naopak, aby sa snazila o sprehladnenie skriningu trizémie 21, potvrdila iba zdmer pre finan¢nu ziskovost
prvého slovenského NIPT projektu. To dokdzala minimalne v tom, Ze nadalej plosne realizuje rézne typy obsolventnych biochemickych
skriningov trizémie 21, na zéklade ktorych je pacientka bez nalezitej genetickej konzultacie a morfologického ultrazvuku indikovand k NIPT!
Avsak takychto scestnych prikladov, a tym i nebezpecnych postupov v prenatdlnom manazmente v zmysle NIPT by sme nasli eSte niekolko.

V uvodnom slove by som chcel takisto vyzdvihnut vybornu spolupracu s primarom MUDr. Reném Hakom, PhD. (Radiodiagnostické
oddelenie, Zelezni¢na nemocnica s poliklinikou Kosice) pri diagnostickom sumarizovani pripadov pomocou MRI skenovania, a to najma pri
otézkach fetalnych abnormalit anteriérneho mozgového komplexu, adhezivnych placent a CT/MRI predoperacného a follow-up stagingu
zenskych onkologickych ochoreni. Obdobne naplno prebieha spolupraca i s UPMD, Praha-Podoli, menovite s doc. MUDr. Ladislavom
Kroftom, CsC. a MUDr. Lubomirom Haslikom pri rieSeni in-utero fetdlnych invazivnych terapeutickych vykonoch, kde boli nami k takymto
vykonom indikované tri tehotenstva s dobrym outcome. V neposlednom rade ndm roky 2014 a 2015 priniesli uz v poradi 6smeho Uspesne
zoperovaného novorodenca s nami zachytenou kritickou izolovanou VCC pri obdobne vybornej spolupraci s detskym kardiocentrom
NUSCH v Bratislave a s lekarmi oddelenia funkéného vysetrovania MUDr. Monikou Kaldararovou, PhD. a MUDr. Petrom Tittelom, PhD.. Za
obdobie roku 2015 sme v tretom trimestri indikovali k pred¢asnému a UspeSnému ukonceniu pat tehotenstiev cisdrskym rezom v 28. az
32. tyzdni, vo vietkych pripadoch z indikécie v¢asnej rastovej retardacie s pravostrannym srdcovym zlyhdvanim. Vdaka patri najma celému
lekdrskemu kolektivu gynekologicko-porodnickej kliniky UNLP v KoSiciach.

Do dennej praxe zéroven po vzore a odporucaniach The Fetal Medicine Foundation zavddzame preskripciu low-dose davok kyseliny
acetylsalicylovej(ASP)tehotnym, uktorych stanovime vysokériziko na preeklampsiu (PE) arastovuretardaciu plodu (FGR) zmultimarkerového
kombinovaného testu. Tato terapia je najma vyhodna u tehotnych, ktorym nie je primarne hematologickym konzilidrnym vysetrenim
ordinovana terapia LMWH, ibaZe low-dose ASP terapiu je nutné zapocat pre jej moznu Uspesnost uz od 12. a najneskor do 17. tyzdna
gravidity. Zaroven ako uvadza profesor Jon Hyett (Head of High Risk Obstetrics at the Royal Prince Alfred Hospital, Sydney, Australia): ,Je
nutné si uvedomit urcité limity tohoto modelového skriningu kde detek¢nost (DR) pre earlylUGR dosahuje 70% a pre latelUGR 45% s 10%
falosnou pozitivitou (FPR) a DR pre early-onset preeklampsiu dosahuje 92% a late-onset preeklampsiu 42% pri 10% a 5% FPR."

Pre rok 2016 a roky nasledujice je nasim cielom poskytovat nasim klientkdm a Vasim pacientkam i nadalej tu najmodernejsiu a
najkvalitnejsiu moznu starostlivost. Preto patri najma Vam nase podakovanie za prejavenu doveru v otdzkach prenatélnej a gynekologickej
diagnostiky.

Dakujeme! V Kosiciach 31.7.2016
MUDr. Martin Juhds
za lekérsky kolektiv CFGD
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l. Uvod

V Centre fetdlnej a gynekologickej diagnostiky
poskytujeme celkovu starostlivost v oblasti prenatalnej,
pediatrickej,  reprodukénej a  onkogynekologickej
ultrazvukovej diagnostiky. V roku 2015 sme vysetrili na
nasom pracovisku niekolko tisic tehotnych a cez tisic

gynekologickych i onkogynekologickych klientok.

Il. Vysledky prvotrimestralne;j
prenatalnej diagnostiky

Multimarkerovy kombinovany test:

bolo hodnotenych 1337 kombinovanych testov
B priemerny vek testovanych tehotnych bol 30,0 rokov

B bolo vysetrenych 223 tehotnych vo veku =35 rokov
(16,7%)

B 18 viacplodovych tehotenstiev vysetrenych
kombinovanym testom

B 5,08% tehotnych s pozitivnym rizikom 1:300 pre CHA
(T21,T18aT13)

B senzitivita testu 90,91%, Specificita testu 95,63%,
FPR 4,37%

B pozitivna prediktivna hodnota testu 14,71%,
negativna prediktivna hodnota testu 99,92%

Vysledky skriningu multimarkerovym
kombinovanym testom:

B na zdklade pozitivity testu bolo detekovanych 10
plodov s chromozomdlnou aberaciou: 7 plodov
s trizdmiou 21 (Downov sy.), 1 plod s trizémiou 18
(Edwardsov sy.), 1 plod s tetraploidiou a mozaicizmom
trizdmie 18 a 1 plod s monozémiou X (Turnerov sy.)

B 1 plod s trizdmiou 21 bol falosne negativny s rizikom
1:1179 (nasledne ale pozit. druhotrimestralny geneticky
sonogram, pacientka odmietla AMC i NIPT)

B ultrazvukovym vysetrenim vc¢asnej morfoldégie plodov
pri kombinovanom teste bolo zachytenych 8 zdvaznych
Strukturalnych abnormalit a 3 nezdvazné abnormality

B na z3klade kombinovaného testu a VVCH
ultrazvukového nélezu v I. trimestri bolo indikovanych
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68 (5,08%) invazivnych prenatélnych vysetreni a z toho
5 pacientok podstupilo CVS, 24 amniocentézu, 8
sérovu cffDNA analyzu (NIPT) a 32 pacientok odmietlo
akukolvek  formu  diagnostického  genetického
testovania

invazivne vykony na zadklade pozitivity kombinovaného
testu:

B 3 chromozomalne aberacie boli zachytené
formou CVS

7 chromozomalnych aberacii bolo zachytenych
formou AMC (odmietnuté CVS a 1x indikovana
earlyAMCQ)

B 0 chromozomalnych aberdcii bolo zachytenych
formou NIPT (odmietnuté CVS)

14 pacientok na zadklade genetickej alebo strukturalnej
abnormality plodu sa rozhodlo pre terminéciu gravidity
uz v I. trimestri inStrumentalnou cestou

2 pacientkam bola v I. trimestri detekovana izolovana
kriticka vrodena chyba srdca (VCC)




ll. Vysledky druhotrimestralnej
prenatalnej diagnostiky

Morfologicky ultrazvuk s AAURA skérovacim
systémom (geneticky ultrazvuk):

bolo hodnotenych 327 pacientok s pozitivnym (>1:250)
biochemickym  skriningom pre chromozomalnu
aberaciu (CHA) a Smith-Lemli-Opitzov sy. (SLOP)
(tj. triple test, double test, sérovy integrovany
test..), ¢o predstavovalo 17,45% zien zhodnotenych
morfologickym ultrazvukom

ultrazvukovou individualizaciou  rizika ~ AAURA
skérovacim systémom u 299 (91,44%) tehotnych
zien s pozitivnhym biochemickym skriningom bolo
ponizené riziko pre trizomiu 21 a nepritomné
markery pre trizémiu 18 a SLOP, ¢im tejto skupine Zien
nebolo dporucené podstupit amniocentézu event.
NIPT

ultrazvukovou individualizaciou rizika na zdklade
AAURA skérovacieho systému, 28 (8,56%) tehotnym
zenam s pozitivnym biochemickym skriningom na
zdklade nezmeneného event. povyseného rizika
pre CHA (trizémiu 21) bolo doporucené podstupit
amniocentézu event. NIPT

v skupine pacientok s pozitivnym biochemickym
skriningom, ale oznacenych ako negativne pre riziko
trizémie 21 genetickym sonogramom sa nepotvrdila
Ziadna chromozomalna aberacia (amniocentéza, NIPT,
porod)

v skupine pacientok s pozitivnym biochemickym
skriningom a oznacenych ako pozitivne pre riziko CHA
aj genetickym sonogramom bolo detekovanych 5
plodov s trizémiou 21, 2 plody s trizémiou 18, 1 plod
s Ellis-Van Creveld sy.. Z vy$Sie uvedenych piatich
plodov s trizdmiou 21 bola dvom stanovena diagndza
az z krvi novorodenca, a to z dévodu odmietnutia
amniocentézy pacientkami

v skupine pacientok s pozitivnym biochemickym
skriningom a oznacenych ako pozitivne pre riziko
trizdmie 21 aj genetickym sonogramom sa 9 pacientok
rozhodlo pre amniocentézu, 2 pacientky pre NIPT
(PRENASCAN) a 17 pacientok odmietlo akékolvek
genetické testovanie

v skupine 24 pacientok s
biochemickym  skriningom pre

negativhym
CHA, ale

oznacenych genetickym sonogramom ako
pozitivne pre riziko chromozomalnej aberacie bol
detekovany 1 plod s trizémiou 18 a jeden plod s
monozdémiou X

z 327 matiek primarne indikovanych k amniocentéze
na zaklade vysokého rizika pre  trizdmiu
21/18 alebo SLOP 2z biochemického skriningu,
229 (91,44%) matkdm nebola  doporucena
amniocentéza = skuto¢na redukcia amniocentéz

bolo hodnotenych 46 pacientok s pozitivnym rizikom
pre NTD z biochemického skriningu a u jednej z nich
bola sonograficky potvrdena spina bifida

Vyrocna sprava



IV. Vysledky invazivnej
prenatalnej diagnostiky
(CVS, AMC)

Bolo indikovanych:

B 68 odberov choria - CVS v I. trimestri (na zéklade
pozitivity kombinovaného testu event. VVCH plodu)

B 106 amniocentéz v Il. trimestri (na zaklade pozitivity
genetického sonogramu event. VVCH plodu)

Predpokladana prenatdlna diagnostickd invazivita
(indikovana ale nie kazda podstupena pacientkou) by takto
dosiahla uroven 5,4% (174 pacientok).

Redlna prenatadlna diagnosticka invazivita (indikovana
a podstupena pacientkou u nas alebo v inom zariadeni)
dosiahla uroven 1,7% (54 pacientok), tym sa nam oproti
roku 2013 a 2014 podarilo toto ¢islo znizit az o 1%.

Redlna prenatdlna diagnostickd invazivita v uvedenom
obdobi dosiahla v SR 7%, v CR 11,5%, vyspelé krajiny (UK,
Dansko) do 5%. Idedlna prenatélna diagnosticka invazivita
by mala dosahovat max. 2-3%. (Gdaje z NCZI, UZIS, www.
vrozene-vady.cz, NHS UK, Cochranova databaza)

B bolo indikovanych a realizovanych 5 odberov
choria - CVS s 3 (60,0%) nalezmi chromozomalnych
aberacii

B bolo indikovanych a realizovanych 49 amniocentéz
- AMC s 12 (24,5%) nalezmi chromozomalnych

aberacii
B bolo indikovanych, ale pacientkami odmietnutych
89 (CVS + AMC) - s 2 (2,3%) nalezmi

chromozomalnych aberacii (stanovené postnatalne
z krvi novorodenca) a s 20 nalezmi zavaznych
Strukturalnych abnormalit

U vsetkych vysetreni CVS a 95% AMC bola realizovana
aj QF-PCR technika vySetrenia CHA, zaroven
u vietkych CVS a 5% AMC bola realizovand i SNP array
analyza. 14,7% (9 pacientok) podstupilo AMC v inych
zariadeniach.

V Centre fetdlnej a gynekologickej diagnostiky za
obdobie roka 2015 bolo realizovanych 40 amniocentéz, 5
odberov choria a 8 neinvazivnyh prenatalnych testov -
NIPT (PRENASCAN). Komplikacie po invazinych vykonoch
sme nezaznemenali ziadne - overeny status s 12-dfovym
telefonickym odstupom po zakroku + prepustacie spravy
novorodencov v pripade nerealizovania terminacie
gravidity.

Indikacie pre AMC a CVS z veku (35 a viac
rocné pacientky) event. z pozitivity akéhokolvek
biochemického skriningu pre trizomiu 21, 18 a SLOP
boli, st aj budi povazované v Centre fetalnej
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a gynekologickej diagnostiky za obsolventné
a davno odborne prekonané. Pred samotnym
druhotrimestralnym ultrazvukom u nas, bohuzial
z takto obsolventnych indikacii, (stale platnej v SR)
podstupilo 19 pacientok AMC v inych zariadeniach. Ak
by uvedené pacientky podstupili druhotrimestralny
ultrazvuk u nas pred AMC, tak k invazivhemu
vykonu podla horeuvedenej Sstatistiky by bola
nami indikovana iba 1 pacientka! Co je zial pre nas
nepochopitelhé je indikaény geneticky manazment,
ktory bol realizovany u tychto pacientok a to zdévodu
troch gravidit indikovanych k AMC po negativhom
multimarkerovom kombinovanom teste. Zaroven
indika¢cna absurdita pri jednej z gravidit prerastla
az do miery indikacie k AMC na zaklade pozitivity
iba pre NTD z druhotrimestralneho biochemického
skriningu!!!

il :RcE @ﬁ BB

V. Celkové vysledky prenatalnej
diagnostiky vseobecne

Bolo detekovanych celkovo 235 prenatalnych
vrodenych vyvojovych chyb:

B 19 ndlezov chromozomalnych aberacii
(9 s pridruzenymi zavaznymi Strukturalnymi VVCH)

B 195 strukturadlnych morfologickych chyb
(9 s chromozomalnou aberaciou)

B 22 funkénych vrodenych chyb srdca
Neboli detekované celkovo 4 prenatalne vrodené
vyvojové chyby:

B 1 ndlez strukturdlne nestigmatizovaného Marfanovho sy.




1 inlet VSD
1 postaxiadlna polydaktylia chodidla

1 razstep makkého podnebia

UPT (terminacia gravidity z medicinskej indikacie):

16 tehotnych pozZiadalo o terminaciu gravidity
zindikacie chromozomalnej aberacie

4 tehotné ukoncili graviditu v I. trimestri
inStrumentalnou cestou z indikacie chromozomalnej
aberacie

10 tehotnych poziadalo o termindaciu gravidity
zindikacie zavaznej Strukturalnej abnormality

1 tehotenstvo mimo na3 indika¢ny manazment bolo
ukoncené z dovodu zavazného earlylUGR

2 tehotné ukoncili graviditu v . trimestri
inStrumentdlnou cestou z indikdcie zavaznej
strukturalnej abnormality

14 tehotnych nepreferovalo termindciu gravidity

z indikacie chromozomalnej aberacie, alebo zdvaznej
Strukturalnej abnormality

Strukturalne vrodené vyvojové chyby vieobecne:

17 nalezov izolovanych Strukturalnych VVCH

20 nélezov kombinovanych Strukturalnych VVCH

54 nalezov nezévaznych strukturalnych VVCH

7 fetalnych syndromov

1 nélez thoracophagus

intraventrikularneho

1 ndlez intrakranidlneho a

krvacania
2 nalezy NIHF z doévodu infekcie Toxoxplazmdzou
a Parvovirusom B19

Intrauterinna rastova retardacia (IUGR), fetus
mortus ante admissionaem (IUFD) a komplikacie
monochorialnych dvojciat:

bolo detekovanych 53 tehotenstiev s early-IUGR,
z toho 17 plodov malo redistribuciu fetélnej cirkulacie
a u 11 plodov bolo v pokracujicej gravidite
definované pravostranné srdcové zlyhavanie, 9 z
takto komplikovanych tehotenstiev bolo predcasne
do 36 tyzdna ukoncené cisarskym rezom av 2
tehotenstvach doslo bohuzial k intrauterinnému
odumretiu plodu IUFD pred 24 tyzdriom gravidity

bolo detekovanych 6 tehotenstiev s late-lUGR z toho 3
plody mali redistribuciu fetalnej cirkulacie

bolo detekovanych 19 SGA plodov bez fetdlnych
cirkularnych abnormalit

u jedného z AGA plodov bolo zachytené pravostranné

srdcové zlyhdcanie s hyperdynamickou cirkuldciou
z dévodu kritickej VCC

bolo detekovanych 8 rastovo retardovanych plodov
na podklade chromozomalnej alebo Strukturdlnej
abnormality

zaroven bolo bohuzial detekovanych 6 IUFD v I.
trimestria 6 v Il. a lll. trimestri

vySetrenych 25 tehotenstiev s viacplodovou
graviditou (dvojc¢atd), z toho 6 (24%) tehotenstiev
bolo monochoridlnych a biamnidlnych a 1 (4%)
bolo monochoridlne a monoamnidlne, aviak
s verifikovanymi zrastlicami (thoracophagus)

Pri 3 (50%) monochoridlnych viacplodovych graviditach
bola zachytena pre nich typicka komplikacia, a to:

2 gravidity s early-selective IUGR s redistribu¢nym
obehomaujednéhoznichis pravostrannym srdcovym
zlyhdvanim

1 gravidita s imitujucim twin to twin transfusion
syndrome (TTTS), aviak s obojstrannou agenézou
obliciek jedného z plodov

Iné abnormality:

Placentarne a pupocnikové:

bolo detekovanych 6 centralnych a 6 parcidlnych
vcestnych placent

2x USG a MRI detekovana placenta accreta/percreta
a po poérode per SC potvrdené (1x realizovana
postpartalne hysterektémia)

5x detekovand placenta biloba, 3x placenta
succenturiata, kde bohuzial pri kazdej bola nutna
inStrumentalna revizia dutiny maternice niekolko dni
po porode

v jednom pripade bol verifikovany chorioangiom
placenty celkosti >=5cm, dize vacSinou hemody-
namicky nezdvazny ako i v naSom pripade

zachytené boli i dve parcidlne molarne placenty

bol detekovany 1 absolutne kratky pupocnik a 1
amnidlna a placentarna pseudocysta

v pripade 1 tehotenstva bola detekovana vasa praevia
pri velamentdznej inzercii pupocnika

Ektopické gravidity a abnormality cervixu, maternice
a ovarii v gravidite:

bolo detekovanych 8 ektopickych gravidit, z toho
7 tubarnych (3x este viabilné) a 1 intramurdlna
ektopicka gravidita v jazve po cisarskom reze

bolo detekovnych 19 cervikdlnych inkompetencii,
z toho 14 bolo rieSenych medikamentdzne aplikaciou
progesteréonu do 34. tyzdna gravidity a 5 bolo
rieSenych operativne cerkldZou krcka maternice
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(v pripade 2 tehotenstiev sa jednalo o hot-cerclage)

5x bola detekovana dehiscencia dolného segmentu
u pacientok s tehotenstvom po cisarskom reze

detekovali sme v 6 graviditdch primarne i vyznamné
plastové chyby uteru (uterus septus et subseptus)

v dvoch graviditich sme detekovali ovaridlny
serdzny borderline tumor (histologicky pooperacne
potvrdené), v oboch pripadoch boli rieSené
onkogynekologickou operativou este v priebehu
tehotenstiev

Indikované prenatalne MRI vysetrenia:

indikovali sme 14 prenatdlnych vysetreni formou MRI

v dvoch pripadoch pre susp. intrakranidlne krvacanie,
kde v jednom z pripadov bola tato skutocnost
potvrdena MRI vysetrenim

v Styroch pripadoch bolo idnikované MRI vysetrenie
pre susp. absenciu cavum septi pellucidi, kde
v jednom pripade uvedena diagndza bola potvrdeng,
ale bez absencie optickej chiazmy a u troch sa pri
extrémne zuzenom CSP nepotvrdila jeho absencia ¢i
abnormalita optickej chiazmy

v pripade dvoch tehotenstiev sme potvrdili MRI
vySetrenim hypoplaziu corpus callosum, v jednom
znich i s cytickou léziou cavum vergae

v ostatnych pripadoch bolo MRI vySetrenim
zhodnoteny syndrém kauddalnej regresie pri
diabetickej embryopatii, ndlez abdomindlnej

mezenterialnej cysty a plody s CDH a CCAM

pri ultrazvukovo vyslovenych dvoch pripadoch
abnormalnej placentdrnej adhézie v oblasti
uterotémie post SC, bolo MRI vy3etrenim potvrdena
placenta accreta a perceta
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VI. HyCoSy, HSN
a gynekologicka diagnostika

bolo realizovanych 46 HyCoSy vysetreni z indikécie
primdrnej event. sekundarnej subfertility

v 2 pripadoch bol potvrdeny tubdarny faktor sterility,
v 13 pripadoch bola potvrdend priechodnost iba
jednej tuby a v 1 pripade nebolo mozné exaktne

zhodnotit  vajickovody vzhladom na parcidlnu
obstrukciu cervikdlneho kandla endocervikdlnym
polypom

v 24 pripadoch bol detekovany hyperandrogénny sy.
(PCOS) ako pridruzeny faktor subfertility

na nasu velkd radost sme mohli byt sucastou i
prenatdlnej diagnostiky u 26 pacientok po nami
realizovanom HyCoSy vysetreni z rokov 2013 a 2014
z indikacie Zenskej subfertility

bolo realizovanych 14 vysetreni HSN z doévodov
susp. VVCH maternice, endometridlneho polypu,
submukdzneho fibrému, rezidui post partum a susp.
abnormalnom niche post SC

pri klasifikdciach vrodenych chyb urogenitdlneho
traktu po vzore odporucani ISUOGuU v roku 2015
zaradzujeme do nasich nélezov novu klasifikaciu
podla European Society of Human Reproduction and
Embryology-European Society for Gynaecological
Endoscopy (ESHRE-ESGE)

v 93% boli suponované indikécie z nativheho usg
vysetrenia potvrdené a detailnejSie popisané HSN
vysetrenim

v roku 2015 boli primarne ultrazvukovo detekované,
stagingovo popisané a histologicky verifikované 4
karcindbmy ovdria, 3 endometridlne karcindmy a 1
karcindm cervixu




VII. Celkové vysledky prenatalnej diagnostiky graficky

Chromozomalne VVCH
Q90 - Q99

Downov syndrom (trizémia 21) 13
Edwardsov syndrém (trizoémia 18) 3
Patauov syndrém (trizémia 13) 0
Turnerov syndrém (XO0) 2
Tetraploidia s mozaicizmom trizémie 18 1
Vsetky zdvazné aberacie 19

Strukturalne/morfologické VVCH (mnohopocetné VVCH uvadzame opakovane)

Chyby CNS (Q00 - Q07) 22
Razstepové chyby orofacidlnej oblasti (Q35 — Q37) 4
Iné VVCH lebky a tvare (Q75) 14
Vrodené chyby SoSovky (Q12)
Vrodené strukturalne a funkéné chyby srdca a 38
obehovej sustavy (Q20 - Q28)
Chyby hrudnika a vnutrohrudnych organov 7
(Q30 - Q34, Q67)
Vrodené chyby GITu a branice (Q38 - Q45, Q79) 24
Chyby mocovej sustavy (Q60 — Q64) 27
VVCH genitalnych organov (Q50 - Q56) 4
Vrodené chyby svalov a kosti (Q65 — Q78) 22
VVCH nezatriedené inde (Q89)
Hydrops plodu - non-imunny (036.2)
Infekcia plodu (CMV, TOXO, Parvovirus B19, 2

Coxsackie)

Placentarne tumory (chorioangiéom)

Fetalne syndromy (Q87)

Zrastlice (siamské dvojcatd)

B N N ==Y

Fetus papyraceus

Vyrocna sprava




Podrobny prehlad strukturdlnych/morfologickych VVCH za obdobie 2013/2014

Chyby CNS (Q00 - Q07) pocet
Holoprozencefélia (semilobérna) 1
Agenéza corpus callosum (kompletnd, parcidlna) 4
Hypoplazia corpus callosum 1
Absencia cavum septi pellucidi 1
Hydrocefalus 3
Stredne zdvazna ventrikulomegalia s asymetriou 1
laterdlnych komér
Cerebelarna hypoplazia 5
Arnold-Chiariho malformdcia (typ Il) 1
Blake’s pouch cyst 3
Spina bifida 1
Dandy- Walkerova malforméacia 1
Razstepové chyby orofacialnej oblasti 1
(Q35 -Q37)

Cheilognathopalathoschisis 2
Palatoschisis 1
Cheiloschisis 1

Iné VVCH lebky a tvére (Q75) .

Vrodené chyby Sosovky (Q12) pocet
Dolichocefalia, strawberry shaped head 4
Hypotelorizmus, hypertelorizmus 3
Mikrognacia zadvazna 3

Microotia

1

Auriculdrny appendix

1

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

Strukturalne VVCH pocet
VVCH myokardu (hypertroficka kardiomyopatia, 2
fibroelastéza...)

Kompletné AVSD 2

Parcidlne AVSD 4
VSD 17

ASD 2

Hypoplasticky lavokomorovy syndrom (HLHS) 1
Fallotova tetral6gia (TOF) 1
Transpozicia velkych ciev (D-TGA a L-TGA) 2
Spolocny arteridlny trunkus (CAT) 1
Tubuldrna hypopldazia aorty/koarktacia aorty (CoA) 3
Mild stendza Ao 1

Mild stendza PA 1

Pretrvavajuca lava horna duta zila (LSVC) 2
Pretrvavajuca pravostranna a. subclavia (ARSA) 7
Intraabdomindlna aneuryzma AU 1
Agenéza/absencia ductus venosus 1
Dvojcievny pupocnik (SUA) 10
Pretrvavajlca pravostranna v. umbilicallis (PRUV) 7
Duplicitnd/sekundérna a.renalis 1

Funkéné VVCH pocet

Trikuspidalna regurgitacia (pretrvavajuca) 13

Vyrocnd sprava

pokracovanie na dalej strane




Mitralna regurgitdcia (pretrvavajuca)

Supraventikuldrna tachykardia

Atridlna bigeminia

PACs

A== ]w

Chyby hrudnika a vnutrohrudnych organov
(Q30 -Q34, Q67)

pocet

Makrocystickd adenomatoidna malformacia pluc (CCAM)

Hypoplazia pluc

O\ |—

Vrodené chyby GITu a brénice (Q38 — Q45, Q79)

O
o
<
D
—

Omfalokéla

Gastroschiza

Diafragmaticka hernia

Hepatosplenomegdlia a pecenové echo loziska

Megalogastria

Mezenteridlna cysta

NimjwWlw|—=|O0

VVCH zl¢nika (aplazia s atréziou zl¢ovych ciest, hypoplazia,
zdvojeny zI¢nik, phrygian cap zl¢nika, megacholecystis)

w

Chyby mocovej sustavy (Q60 — Q64)

O
o
<
D
—

Zavazna hydronefréza (lll. stupen)

Multicysticka dysplastickd obli¢cka (MDK)

Megaloureter

Ureterokéla

Zdvojena oblicka (ren duplex)

Dystopia obli¢ky (ren migrans)

Zavazna hypoplazia oblicky

Agenéza oblicky

Agenéza oboch obliciek

Polycystické oblicky

== IN|W|=|=|W|N |

Megavezika

—_

VVCH genitalnych orgdnov (Q50 — Q56)

pocet

Ambigozny genital

—_

Hypospadia penisu

—_

Retentio testis

Hypertrofia klitorisu

_ =

Vrodené chyby svalov a kosti (Q65 — Q78)

O
o
Ne<
0]
~

Pes, pedes equinovares

Klinodaktylia

Polydaktylia

Clenched fist

Radidlna aplazia

Hemimélia

Mild mikromélia a rhizomélia

Syndrém kaudalnej regresie (diabetickd embryopatia)

Agenéza rebier s hrudnikovou deformitou

_

Syndrémy Specifikovanych VVCH (Q87)

pocet

Cerebro-costo-mandibular sy.

Ellis-Van Creveld sy.

Noonan sy.

Pierre-Robinova sekvencia a sy.

FEU sy. (typ Il)

Pentalogy of Cantrell

P BN NS S N
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Multimarkerovy kombinovany test v CFGD
(rok 2015)

B pocet negativnych
testov

M pocet pozitivnych
testov

Morfologicky/geneticky ultrazvuk a indikovana PGD
(rok 2015)

5% )

W pocet
morfologickych/genetickych
ultrazvukov bez indikacie k PGD

pocet
morfologickych/genetickych
ultrazvukov s indikaciou k PGD

Geneticky ultrazvuk
(rok 2015)

M tehotné pre T21
biochemicky
skriningovo pozitivne
s individualizéciou
rizika <1:250
(zrusena AMC/NIPT)

tehotné pre T21
biochemicky
skriningovo pozitivne
s individualizaciou
rizika =1:250
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Trizomia 21 v CFGD: pocet 13
(rok 2015)

M . trimester
M |l. trimester

Indikacie k invazivnej prenatalnej
diagnostike v CFGD (rok 2015)

0% 0%

B kombinovany test

B morfologicky/geneticky
ultrazvuk

vek

B pozitivny biochemicky
skrining

CFGD geneticka diagnostika trizomie T21: pocet 13
(rok 2015)

15%
Ml Cvs

AMC

postpartalna krv
novorodenca

62% (matky odmietli PGD)
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Celkovy zachyt chromozomalnych VVCH
v CFGD: pocet 19 (rok 2015)

M trizémia 21
M trizémia 18
B monozémia X

W tetraploida

Celkovy zachyt chromozomalnych VVCH v CFGD
(roky 2013/2014/2015)
0,
1 (2,5]%5)2'5 A’)1 (2,5%) M trizdmia 21
1(2,5%

M trizdmia 18
M trizdmia 13
B monozomia X
M trizdmia 22
M teraplodie

aneuploidie pohlavnych
chromozémov

Strukturdlne aberacie

Chromozomalne abnormality a matersky vek v CFGD
(roky 2013/2014/2015)

47% >35 rokov

m <35 rokov
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Hlasena diagnostika u zivonarodenych deti
sT21v SR (rok2013) podla NCZI

Bl pred 24. tyzdfiom
W po 24. tyzdni

63% nediagnostikované

Rozdelenie neonatalnej mortality podla
etiologie (rok 2014) podla NCZI

M vrodené vyvojové chyby

9%

W vcasny asfykticky syndrém

M respiracna tiesen

minfekcie v¢asné

W infekcie neskoré

M rozvrat vnutorného prostredia
iné

imaturita
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