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Muze neinvazivni prenatalni diagnostika zlepsit zachyt Downova syndromu v Ceské populaci?

Could the non-invasive prenatal diagnostics improve the detection rate of the Down syndrome

in the Czech Republic?
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Uvod: Downdv syndrom je nej¢astéjsi ze syndrom( pod-
minénych pocetnimi odchylkami chromozomu. Diky své
Cetnosti je tak jednou z Ustfednich diagndz odhalitelnych
v ramci prenatdlni diagnostiky. V poslednich letech je
v Ceské republice (CR) stéle vice vyuzivano tzv. neinva-
zivnich prenatalné diagnostickych testt (NIPT) zaloZenych
na principu detekce volné cirkulujici DNA plodu v krvi
matky. Podil téchto vySetfeni na celkové diagnostice
Downova syndromu v CR v&ak ziistavé otazkou.

Metodika: Retrospektivni epidemiologicka analyza Cet-
nosti Downova syndromu v CR v obdobf 1994-2014. Vy-
uZita byla data z oficiélni registrace vrozenych vad vedené
v ramci Ustavu zdravotnickych informaci a statistiky CR.
Podrobné&jsi Udaje o prenatalné diagnostikovanych pripa-
dech byly ziskany diky aktivnimu sbéru dat z pracovist 1é-
kafské genetiky a prenatélni diagnostiky pod zastitou
Spoleénosti Iékarské genetiky a genomiky.

Vysledky: VV ramci sledovaného obdobi (1994-2014) bylo
nejvys§si zachytnosti Downova syndromu dosaZeno prave
v roce 2014. V tomto roce bylo z celkového mnoZstvi 281

hlasenych pripadd Downova syndromu 265 pripadt (94 %)
zachyceno prenatalné, z toho bylo 259 pripadld (92 % z
celku) na Zadost téhotné predcasné ukonéeno. Hlavni in-
dikaci k pozitivni prenatalni diagnostice je dle dostupnych
dat screeningové vySetreni (80 %), pfiCemz naprosté vét-
Sina (75 %) pfipadul je detekovana jiz v rdmci screeningo-
vych vySetfeni provedenych v prvnim trimestru.

Diskuze a zavér: Na zakladé dostupnych dat mizeme
konstatovat, Ze celkova zachytnost Downova syndromu
v CR v poslednich letech roste a v roce 2014 dosahla
zatim rekordné vysokych Cisel. Hlavni indikaci k podrob-
néjSi prenatalni diagnostice zlstava screeningové vyse-
tfeni (pfedevSim pak screening prvniho trimestru).
Podrobné&jsi celostatni Udaje o zastoupeni NIPT v rdmci
prenatalni diagnostiky Downova syndromu nejsou, bohu-
Zel, dostupné. Presto odhadujeme, Ze aktualni Uroven
prenatalni detekce Downova syndromu ponechéava jiz re-
lativné maly prostor pro zlepSeni, i s ohledem na teore-
tickou moznost masivniho celoplo$ného zatazeni NIPT do
algoritmU prenatalni péce.
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