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Uvod: Prenatéini diagnostika chromozomovych aberaci
v Ceské republice za uplynulych dvacet let prodé&lala vy-
znamny rozvoj. V obdobi 1994 — 2013 se ménil pocet vy-
konl prenatalni diagnostiky, a to jak v absolutnich, tak
v relativnich poctech. V prlbéhu obdobi také dochézelo
k vyznamnym zménam v provadéni prenatélniho scree-
ningu a také k zavadéni novych metod prenataini diagnos-
tiky. Tyto zmény vedly v uplynulych dvaceti letech ke
zvySeni efektivity prenatalnf diagnostiky vrozenych chro-
mozomovych aberaci.

Metodika: V nasi praci jsme retrospektivné zpracovali
data o prenatalni diagnostice vybranych vrozenych chro-
mozomovych aberaci (DownUv, Edwardsiv a Pataulv
syndrom) v Ceské republice v uplynulych dvaceti letech.
Analyzovali jsme incidence sledovanych diagnéz vro-
zenych chromozomovych aberaci, prenatalné a postna-
taln& diagnostikovanych v Ceské republice za obdobf
1994 — 2013, tydny pfi prenatélni diagnostice i metody
pouZzité prenatalni diagnostiky.

Vysledky: Vrozené chromozomové aberace, zejména
pak Downdv syndrom, jsou v soucasnosti nej¢astéjsi sku-

pinou vad, které detekujeme jiZz prenatélné. Od roku 1996
se postupné zvysuje incidence prenatalné diagnostikova-

nych a pred¢asné ukoncenych pripadli Downova syn-
dromu na ukor pfipadl zaznamenanych u narozenych
déti. V prvnich tfech letech sledovaného obdobi se pro-
cento prenatélni diagnostiky Downova syndromu pohy-
bovalo pod 40 %. V obdobi 1996-2005 se postupné
procento zachytu zvySovalo nad 60 %. V poslednich Sesti
letech se Uspé&snost prenatalni diagnostiky Downova syn-
dromu déle zvySuje aZ nad soucasnych 80 %. V pfipadé
Edwardsova a Patauova syndromu se Uspé$nost prena-
télni diagnostiky ve sledovaném obdobi rovnéz také zvy-
Suje. Zaroven je patrny posun v tydnu diagnostiky téchto
syndromUt smérem k prvnimu trimestru.

Zavér: Stoupajici zachyt Downova syndromu v posled-
nich péti letech je zplUsoben jednak kvalitativni zménou
indika¢niho kritéria (vyznamnéjsi vyuZiti screeningu . tri-
mestru), jednak kvantitativnim poklesem po&tu celkové
provedenych vykonU invazivni prenatalni diagnostiky pfi
stoupajicim zastoupeni odbéru choriovych klkd. Diky do-
stupnosti novych screeningovych testl a vyuZiti soucas-
nych mozZnosti invazivni prenatalni diagnostiky se zvySuje
efektivita prenatalni diagnostiky (prenatéini zachyt) a také
se vyznamné sniZuje tyden téhotenstvi pfi diagnostice
vrozené vady. Podobné trendy pozorujeme i v prenataini
diagnostice dalSich chromozomovych odchylek.



