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Abstract

Current results of birth defects prenatal diagnostics in the Czech Republic over the 1994 — 2008 period are pre-
sented. In a first part of the study prenatal diagnostics is analyzed according to a pregnancy outcome or a possib-
le pregnancy termination, respectively. Further, an analysis according to a prenatal diagnostic method in use (amni-
ocentesis vs CVS) and their efficiency towards Down syndrome is provided. Finally, current total numbers of pre-
natally diagnosed cases of selected birth defects and an efficiency of prenatal diagnostics of chromosomal aberra-
tions (Down. Edwards and Patau syndromes) are presented.
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Abstrakt

V préci jsou prezentovany aktuélni vysledky prenatéini diagnostiky vrozenych vad v Ceské republice v obdobi 1994
— 2008. V prvni ¢asti je rozbor prenatalni diagnostiky podle toho, zda doSlo k predéasnému ukond&eni gravidity
(sekundéarni prevence) &i nikoliv. V dalsf ¢asti je analyza jednak podle pouzité metody prenatélni diagnostiky (@mnio-
centéza /AMC/, odbér choriovych klkl /CVS/), jednak podle efektivity jednotlivych metod pro diagnostiku Downova
syndromu. Na zaveér jsou ukazany aktualni podéty prenatdlné diagnostikovanych pfipadd vybranych vrozenych vad
a efektivita prenatalni diagnostiky chromozomalnich aberaci (Downuyv, Edwards(v a Pataudv syndrom).

Klicova slova:
vrozend vada, incidence, prenatélni diagnostika, amniocentéza, odbér choriovych klkd, efektivita, Downlv syndrom,
Edwards(v syndrom, Pataudv syndrom
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Metodika

V préaci byla pouZita data o prenatélné diagnostikovanych
pripadech, které byly prevzaty z Udajl spolupracujicich
pracovis§t — cytogenetickych laboratofi (23) a pracovist
klinické genetiky (34). Udaje o vyskytu vrozenych vad
(VV) u narozenych byly ¢erpany z Narodniho registru vro-
zenych vad (NRVV), vedeného v Ustavu zdravotnickych
informaci a statistiky Ceské republiky (CR) za obdobf
1994-2008. Udaje za rok 2008 byly zpracovany z pred-
b&Znych dat, ktera byla k dispozici ke dni 31. 3. 2009.
V nasi analyze jsme sledovali vrozené vady jako celek
i jednotlivé vybrané diagnoézy.

Vysledky

Na grafu 1 jsou prehledné uk&zany dosazené vysledky
prenatalni diagnostiky v CR v obdobf 1994-2008. Rela-
tivni polty provedené pozitivni prenatalni diagnostiky
stoupaji ve sledovaném obdobi jak pro pfipady po pozi-
tivni diagnostice pred¢asné ukoncené (predcasné ukon-
¢eni gravidity — UUT), tak pro pripady, kdy po pozitivni
prenatalni diagnostice k UUT nedojde a téhotenstvi
pokracuje. Na grafu jsou zaroven uvedeny relativni
poCty, provedené invazivni prenatalni diagnostiky.
Z grafu je patrny strmy nardst s maximalnimi hodnotami
v letech 2005 a 2006, kdy se narlst zastavil; v letech
2007 a 2008 relativni pocty, provedené invazivni prena-
télni diagnostiky jiZ klesaji.

Graf 1: \Wysledky prenatéini diagnostiky v CR v obdobi
1994 - 2008
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Nasledujici graf 2 ukazuje zastoupeni jednotlivych pouZi-
tych metod prenatalni diagnostiky. Z grafu vyplyva, Ze
zcela prevaZujici pouzitou metodou je v prabéhu celého
obdobi amniocentéza (AMC). Druhou nejcastéji prova-
dénou metodou se v poslednich tfech letech — se stou-
pajicim trendem — stala metoda odbéru choriovych klkU
(CVS). Naopak metoda odbéru krve z pupeéniku (kordo-
centéza — CC) ve sledovaném obdobi klesa. Na zastave-
ni narlistu provedené invazivni diagnostiky tedy pusobf
predevsim pokles provedenych vykontd AMC v posled-
nich tfech letech.
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Graf 2: Pouzité metody invazivni prenatalni diagnostiky
v CR v obdobi 1998-2008

Zastaveni narlstu provedenych vykonU invazivni prena-
talni diagnostiky za situace, kdy se zvySuje pocet prena-
talné diagnostikovanych chromozomalnich aberaci, jed-
noznac¢né souvisi se zlepSenou efektivitou provadénych
vySetreni. Toto je |épe patrné z dalsiho grafu 3. Tento
graf ukazuje vzajemnou souvislost poctu provedenych
vySetreni invazivni prenatalni diagnostiky a zachycenych
diagn6éz Downova syndromu (DS) a vrozenych chromo-
zomalnich aberaci (VCA) celkem. Rok 1990 byl vzat jako
hodnota 100 %, dalSi roky byly dopoditdny do procent
podle absolutnich &isel pro dany rok. Z grafu je opét patr-
né, ze do roku 2005 i pri stoupajicim zachytu DS a VCA
zUstavala efektivita stejna. Tedy narUstal pocet invazivni
prenatalni diagnostiky a pocet diagnostikovanych VCA
pri stejné efektivité. Od roku 2006 vidime, Ze se kfivky
pro pribéh DS + VCA a invazivni prenatalni diagnostiky
rozeviraji — zlepSuje se efektivita. Toto samozrejmeé sou-
visi s provadénym prenatéalnim screeningem a nasled-
nou zmeénou indikaci k provedeni invazivni prenatalni dia-
gnostiky. Vyznamné vy$si efektivitu méa v prenatalni dia-
gnostice CVS oproti AMC — viz. graf 4. Zachyt Downo-
va, Edwardova a Patauova syndromu je jednoznaéné
vys$si z CVS nez z AMC.

Graf 3: Zachyt Downova syndromu a chromozomalnich
aberaci na pocet vykonu invazivni prenataini diagnostiky
v CR v obdobi 1990-2008

procento (rok 1990 = 100 %)
900 1

800 —&— inv. pren. dg. A
—m— downlv syndrom /
700
—A— chrom. aberace

600

500

400

300

200 1

100 1




Actual Gyn 2009, 1, 25-29

www.actualgyn.com

1600
1400T
12004
1000
800
600+
400
200 -
04
Edwards Patau
DS Edwards Patau
mCvs 1092 20,05 6589
mAMC 129,65 50841 153071

Graf 4: Zachyt Downova, Edwardsova a Patauova syn-
dromu podle pouzité invazivni prenataini diagnostiky
v CR v obdobi 1998-2007

V tabulce 1 jsou ukédzany absolutni polty prenatalné dia-
gnostikovanych pfipadd podle jednotlivych diagnéz
v Ceské republice v roce 2008. U né&kterych vad jsou uve-
dena dveé &isla, prvni z nich oznaCuje pfipady, kdy je tato
diagnéza uvedena na prvnim misté, druha cisla uvadeéji
pocty téchto diagndz jako soucést napt. syndrom. V prvé
¢asti jsou to predevSim strukturdlni vrozené vady, ve
druhé Céasti pak vrozené chromozomaélni aberace. Pro
vSechny diagnoézy jsou uvedeny pocty pfipadl ukonce-
nych, neukonCenych a celkem. V nékterych pfipadech
jsou uvedena ¢isla 2, prvni z nich znamena pocet prvnich
diagnoéz, druhé c&islo znamena pocty vad jako soucast
syndromu. Na grafu 5 je ukdzan podil pouzitych jednot-
livych diagnostickych metod. Nejvice VV bylo diagnosti-
kovano pomoci ultrazvuku (55 %), cytogenetické vySet-
feni stanovilo diagnézu ve 44 % a 1 % bylo diagnostiko-
vdno molekularné-geneticky. Dalsi dva grafy
6 a 7 jsou vénovany podilu jednotlivych diagnéz chro-
mozomalnich aberaci u pfipadd ukonéenych a neukon-
¢enych. Z grafu 6 je patrné, Ze podil zavaznych chromo-
zomalnich aberaci — Downdyv, Edwardstv a Pataulv syn-
drom i gonozomalni aberace — predstavuje 84 %. Tyto
odchylky Ize diagnostikovat i pomoci metody QFPCR
a stanoveni numerickych odchylek chromozomu 13, 18,
21, X'a Y. V pfipadé ukoncenych diagnéz je nejvyssi podil
Downova syndromu (51 %), v pfipadé neukoncenych je
pak nejvyssi podil pro skupinu ,,jiné autozomalni aberace”
— 63 % a pro skupinu gonozomalnich aberaci — 32 %.

Tabulka 1: Prenatainé diagnostikované vrozené vady

v CR v roce 2008

2008

ukonéené neukoncéené celkem
anencefalie 22 0 22
encefalokéla 14 1 15
hydrocefalus 28 6 34
spina bifida 36 4 40
jiné vady CNS 23 11 34
srdecni vady 75 + 48 41 116 + 48
VV dychacfi
soustavy 17 6 23
rozStép rtu/patra 20 29 49
ageneze
(hypoplézie) ledvin 17 38 25
cystické ledviny 21 16 37
hydronefréza 4 34 38
jiné vady moco-
vého traktu 7 9 16
redukéni deformity
koncetin 26 5 31
jiné vady koncetin 4 31 35
osteochondrodys
plazie 17 2 19
brani¢ni kyla 8+ 3 6 14 + 3
omfalokéla 16 + 10 4 20 + 10
gastroschiza 24 + 1 6 30 + 1
hydrops fetalis 18 0 18
hygroma colli 9 2 11
mnohocetné
vrozené vady 12 3 15
chromosomalni
aberace 419 139 558
ostatni vrozené
vady 39 30 69
Celkem 876 393 1269
Chromozomalni
aberace 2008 2008 2008

ukonéené neukonéené celkem
Downlv syndrom 212 5 217
EdwardsUv syn
drom 52 2 54
Pataulv syndrom 24 0 24
jiné trizomie a derivované
chromosomy 24 7 31
marker chromo
zomy 4 7 11
triploidie a poly
ploidie 19 1 20
delece (Castecné
monozomie) 9 3 12
balancované trans
lokace 11 51 62
inverze chromo
somu 0 19 19
TurnerGv syndrom 47 15 62
syndrom XXX 2 11 13
KlinefelterGv syn-
drom 12 7 19
syndrom XYY 1 5
jiné gonozomalni
aberace 2 6 8
Celkem 419 139 558
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Graf 5: Pouzité diagnostické metody v prenatalni dia-
gnostice — CR, 2008
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Grafv6: Prenatalni diagnostika chromozomalnich abera-
ci — CR, 2008 — ukoncené pripady
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Grafv7: Prenatalni diagnostika chromozomalnich abera-
ci — CR, 2008 — neukonc&ené pripady
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Graf 8: Tyden téhotenstvi pfi diagnostice Downova,
Edwardsova a Patauova syndromu — CR, 1996 - 2008
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Graf 9: Procento prenatalné diagnostikovanych a ukon-
c¢enych pripadd z celku pri d/'agnost/cev Downova,
Edwardsova a Patauova syndromu — CR, 1994-2008

ZvySujici se efektivita prenatalnich screeningli a zmény
v zastoupeni metod invazivni prenatalni diagnostiky
ovliviuji priznivym zplsobem i tyden t&hotenstvi pfi dia-
gnostice zavaznych chromozomaélnich aberaci. Na grafu
8 je ukazan trend sniZovani tydne t&€hotenstvi pro tfi nej-
snizil tyden t&€hotenstvi pfi diagndze o 3—4 tydny. Stoupa
samozrejmé i efektivita prenatélni diagnostiky jednotli-
vych syndromU. Na grafu 9 je tento néarlst ukazan za
obdobi 1994-2008. V pfipadé Downova syndromu se
zvySil zachyt z necelych 40% na 86% v roce 2008. V pri-
padé Edwardsova syndromu byl narlst z necelych 70 %
na 98 % a v pripadé Patauova syndromu z minima 50 %
na 100 % v roce 2007.

Prenatalni diagnostika zavaznych strukturalnich vroze-
nych vad a chromozomalnich aberaci je ve sledovaném
obdobi v CR na velmi dobré trovni. V CR se zvy$uje
podil prvotrimestraini diagnostiky predevsim pro chro-
mozomalni aberace, ale i pro zadvazné strukturalni vroze-
né vady. Diky tomu se zvySuje efektivita prenataini dia-
gnostiky chromozomalnich aberaci, stoupa procento
zachycenych vad a klesa podil provedenych vykonu inva-
zivni prenatalni diagnostiky. Diferencované se zvySuje
podil prvotrimestralni diagnostiky opét predevsim pro
chromozomalni aberace, i pro zavazné strukturalni vro-
zené vady. ZvySuje se procento CVS ze vSech provede-
nych vykonU invazivni prenatéalni diagnostiky. Klesa
tyden gravidity pfi zachytu chromozomaélnich aberaci
a zachyt je efektivngjsi z CVS, nez z AMC. Ovlivnitelnou
sloZzkou Uspé&Snosti prenatalni diagnostiky je v soucasné
dobé tedy nabidka a volba prenatélnich screeningovych
testd v jednotlivych krajich CR (kvalitativni zmény) a co
nejvyssi dostupnost pro vsechny rodi¢ky z celého Uzemi
CR (kvantitativni zmé&ny). Neovlivnitelnou slozkou jsou
predevsim rozdily ve vékové skladbé rodi¢ek, procento
vysSich vékovych skupin a dal$i biosocialni a demogra-
fické vlivy.
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