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SURVIVAL OF CHILDREN BORN WITH DOWN SYNDROME, EDWARDS SYNDROME, AND PATAU
SYNDROME IN THE CZECH REPUBLIC

Original article

Abstract

Objective and type of study: Retrospective epidemiological analysis of the survival of children born with
Down syndrome, Edwards syndrome, and Patau syndrome in the Czech Republic (CR) during the 1994 - 2015
time period.

Material and Methods: We used the data (for years 1994-2015) from the National Registry of Congenital
Anomalies which is a part of the National Registry of Reproductive Health run by the Institute of Health
Information and Statistics of the Czech Republic (IHIS CR). In our study, we have analyzed the incidences and
survival rates of children born with the three most common syndromes caused by autosomal aneuploidies.
We analyzed the cases of Down syndrome — DS (Q90), Edwards syndrome - ES (Q91.0 - Q91.3), and Patau
syndrome - PS (Q91.4 - Q91.7).

For the analyses, a database individual of cases was provided by IHIS CR. Time trends were tested by the
exact Poisson regression and for the comparison of different cohorts, Fisher’s exact test was used.

Results: During the 1994-2015 time period we have diagnosed 1162 cases (9 of them in stillbirths) of DS in
the Czech Republic. During the same time period, we diagnosed also 138 cases of ES (9 of them in stillbirths)
and 65 cases of PS (2 in stillbirths).

For the DS, we have found a statistically significant decrease in early neonatal mortality (p = 0.027) and a sta-
tistically significant decrease in infant mortality rate (p < 0.001). In ES and PS the changes in mortality rates
were not statistically significant. The mortality rates till the 12th month of age were 9.2% for DS, 84.5% for ES,
and 87.3% for PS. In 46.4% of DS cases, a congenital heart defect was also present and in 8.3% of DS cases,
we identified a congenital heart defect associated with another structural congenital anomaly. A congenital
heart defect was also found in 20.2% of ES children and 4.8% of PS children.

Congenital heart defect in association with another structural congenital anomaly was found in 40.3% ES
children and 38.1% of PS children.

18



Actual Gyn 2022, 14, 18-25 www.actualgyn.com

Conclusion: In our study, we have found a statically significant decrease in early neonatal and infant morta-
lity rates in DS children. The changes in mortality rates in ES and PS children were not statistically significant.
Mortality rates found in our study do not differ from mortality rates calculated in other studies.

Key words: Down syndrome, Edwards syndrome, Patau syndrome, survival rate, mortality rate

Pavodni prace

Abstrakt

Cil a typ studie: Retrospektivni analyza preZivani déti narozenych v Ceské republice (CR) v obdobi 1994-2015
s Downovym syndromem, Edwardsovym syndromem nebo Patauovym syndromem.

Material a metodika: V praci jsme vyuZili idaje z Narodniho registru vrozenych vad vedeného v ramci Re-
gistru reprodukéniho zdravi v Ustavu zdravotnickych informaci a statistiky Ceské republiky (UZIS CR) za ob-
dobi 1994-2015. Analyzovali jsme pfipady narozenych déti se tftemi diagnézami nejcastéjSich aneuploidnich
syndromu a prezivani téchto déti v prlbéhu prvniho roku Zivota. Byly analyzovany pfipady déti s Downovym
syndromem - DS (Q90), s Edwardsovym syndromem - ES (Q91.0 - Q91.3) a Patauovym syndromem - PS
(Q91.4 - Q91.7).

Pro zpracovani a analyzy byl vyuZit soubor individualnich anonymizovanych tdajii poskytnutych z UZIS.
Casové trendy byly testovany exaktni Poissonovou regresi a ke srovnani skupin déti ve stejném &asovém
obdobi byl pouzit Fishertv exaktni test.

Vysledky: V obdobi 1994-2015 bylo v Ceské republice diagnostikovano celkem 1162 ptipadd DS, z toho bylo
mrtvé narozeno 9 déti. V pripadé ES bylo celkem zachyceno 138 pfipad(, ztoho u mrtvé narozenych déti bylo
9 pripadu. PS byl diagnostikovan celkem u 65 pfipadU, z toho u mrtvé narozenych 2 pfipady.

U DS jsme ve sledovaném obdobi nalezli statisticky vyznamny pokles ¢asné novorozenecké umrtnosti
(p = 0,027) a statisticky vyznamny pokles kojenecké umrtnosti (p < 0,001). U ES a PS nebyly zmény iumrtnosti
statisticky vyznamné. V nasi studii jsme zjistili tUmrtnost do jednoho roku Zivota v 9,2 % pro DS, 84,5 % pro ES
a 87,3 % pro PS. U 46,4 % ptipadt DS byla pfitomnost i vrozené srdec¢ni vady, v 8,3 % byla soucasné pfitomna
vrozena srdeéni vada a jina strukturalni vada. V pripadé ES bylo nalezeno 20,2 % p¥ipadd s vrozenou srdeéni
vadou a u PS to bylo 4,8 % déti. Vrozenou srdec¢ni vadu soucasné s jinou strukturalni VV mélo 40,3 % déti s ES
a 38,1 % déti s PS.

Zaver: V nasi praci jsme nalezli statisticky vyznamny pokles ¢asné neonatalni a kojenecké imrtnosti u déti
narozenych s Downovym syndromem. Zmény umrtnosti u déti narozenych s Edwardsovym a Patauovym
syndromem nejsou statisticky vyznamné. Zjisténé miry umrtnosti odpovidaji literarné udavanym udajam.

Kliéova slova: Down(v syndrom, Edwards(lv syndrom, Pataullv syndrom, pfezivani, imrtnost

Downtv syndrom (DS) je nej¢astéjSim a nejznaméj-
§im syndromem podminénym numerickou chromo-
zomalni aberaci. Jako prvni popsal typické pfiznaky
syndromu anglicky lékaf (po kterém je také syndrom
pojmenovan) John Langdon Down jiZ v roce 1866,
kdy publikoval svou praci Observations on an Ethnic
Classification of Idiots (1). Pfi¢ina syndromu, tedy tri-
zomie chromozomu 21 u postizenych jedinct, byla
odhalena az témeér o sto let pozdéji a popsana fran-
couzskymi genetiky pod vedenim Jérbma Lejeuna
(1). U Downova syndromu je pfitomna typicka kra-
niofacidlni dysmorfie, zahrnujici pfitomnost o¢ni
fasy — epikantu, vzhlru smértujici o¢ni §térbiny, nizko
posazené usni boltce a makroglosie. U novorozenct
s DS je typickd generalizovana svalovd hypotonie
a Casté jsou razné vrozené vady — zejména vrozené
vady srdce (oteviena Botallova dudej ¢i defekt atrio-
ventrikularniho septa). Syndrom je spojen se stied-
ni az tézkou psychomotorickou retardaci. Primérna
doba doziti je okolo 50-60 let, mortalita je ovlivné-
na zejména riziky spojenymi s vrozenymi srde¢nimi
vadami. Dal$imi rizikovymi faktory je predispozice
k rozvoji hemoblast6z a riziko rozvoje Alzheimerovy
choroby (2,3,4,5).

Edwardstv syndrom (ES) je pojmenovan po
Johnu H. Edwardsovi, ktery syndrom trizomie
chromozomu ze skupiny E (pozdéji identifikovan jako
chromozom 18) jako prvni v roce 1960 popsal (1,6).
Jde o druhou nejcastéjSi autozomalni trizomii u na-
rozenych déti, hned po Downové syndromu. Klinicka
manifestace je u ES zavaznéjsi nez u DS a zahrnuje
mnohodetné strukturdlni vady, napfiklad mikrocefa-
lii, orofacialni roz§tépy, rtizné vrozené srdec¢ni vady,
vrozené vady plic, gastrointestinalniho a urogeni-
talniho traktu a koncetin. Prognéza je velmi zavazna
a mira preZiti je nizkd. Témér polovina plodld s ES
odumira v déloze. Dle literarnich zdroju jen 50 % na-
rozenych déti Zije do 2 mésicl, a jen 5-10 % preZije
svUj prvni rok zZivota. Nejéastéjsi pri¢iny smrti souvisi
s poruchami kardiovaskularniho a respiraéniho sys-
tému (7).

Patauiv syndrom (PS) byl zfejmé poprvé popsan
Thomasem Bartholinem jiz v roce 1657 (8), ale
chromozomalni etiologii syndromu (trizomie chro-
mozomu skupiny D, pozdéji upfesnéno jako trizomie
chromozomu 13) zjistili az Dr. Klaus Patau a Dr. Eeva
Therman v roce 1960 (1,9). Klinickd manifestace syn-
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dromu je opét velmi zdvazna, déti se rodi s mnohodet-
nymi vyvojovymi vadami, zavazné jsou vrozené vady
CNS jako je mikrocefalie, typicka je i holoprosence-
falie, vrozené vady o¢i (mikroftalmie, anoftalmie ¢i
s holoprosencefalii spojend kyklopie). Na velmi vy-
razné kraniofacialni dysmorfii se dale podileji zavaz-
né orofacialni roz§tépy ¢i mikrognacie. Z dalSich vad
je mozné jmenovat vady konéetin (typicky polydak-
tylie). Progndza je velmi zavazna, prakticky infaustni,
postiZzeni umiraji vétS§inou béhem prvnich dvou mé-
sicll Zivota, 50 % béhem prvniho mésice (10,11,12).

V soucasné dobé neni mozné syndromy podminé-
né autozomalnimi trizomiemi kauzalné léc¢it. Symp-
tomaticka terapie zahrnuje pfedevsim chirurgickou
korekci srde¢nich nebo jinych strukturnich vrozenych
vad. Z tohoto dlvodu je dlleZitd predev§im preven-
ce.

Diky prenatalni diagnostice je mozné identifikovat
velkou vétsinu pripadd autozomalnich trizomii jesté
v prenatadlnim obdobi. Pomoci screeningovych me-
tod (dnes nejcastéji samotny kombinovany scree-
ning l. trimestru, pfipadné integrovany screening)
jsou vytipovana téhotenstvi s vys§sim rizikem téchto
syndrom, témto Zendm jsou pak v rdmci genetické
konzultace nabidnuty riizné moznosti invazivni pre-
natalni diagnostiky s naslednym vySetfenim chro-
mozomu plodu, pfipadné i neinvazivni prenatalni
testovani (NIPT), zaloZzené na analyze volné cirkulujici
DNA v krvi téhotné.

Priblizné 2/3 vSech prenatalné diagnostikovanych
pfipadd chromozomalnich aberaci v CR tvofi trizo-
mie chromozom 13, 18 a 21. Zbyla tretina pfipadl
pfipadad na pocetni/strukturni odchylky gonozomd,
polyploidie a zbylé (vétSinou strukturni) odchylky au-
tozom. V poslednich letech je zhruba 85-90 % pf¥ipa-
da Downova syndromu v Ceské republice prenatalné
diagnostikovdno a tato téhotenstvi jsou z divodu
nalezu diagnézy na Zadost téhotné predéasné ukon-
¢ena. V pfipadé Edwardsova a Patauova syndromu
jsou tyto pocty vyssi, 90-95 %.

Material a metody

V préaci jsme vyuzili tdaje z Narodniho registru vroze-
nych vad vedeného v rdmci Registru reprodukéniho
zdravi v Ustavu zdravotnickych informaci a statisti-
ky Ceské republiky (UZIS CR) za obdobi 1994-2015.
V naS8i praci jsme analyzovali pfipady narozenych
déti se tfemi diagndézami nejcastéjSich syndromu
autozomalnich trizomii a prezivani téchto déti v pri-
béhu prvniho roku Zivota. Byly analyzovany pfipady
déti s Downovym syndromem (Q90), s Edwardso-
vym syndromem (Q91.0 - Q91.3) a Patauovym syn-
dromem (Q91.4 - 91.7).

Pro zpracovani a analyzy byl vyuzit soubor individual-
nich anonymizovanych Gdajii poskytnutych z UZIS
v rdmci feSeni grantového projektu AZV 17-29622A.
Umrtnost neboli mortalita je demograficky ukazatel,
udavajici podil zemrelych z uréité skupiny za urité
C¢asové obdobi. Uvadi se v promilich, tedy v pfepoétu
na 1000 jedinc.

Perinatalni umrtnost (PU), diferencovana na mrtvo-
rozenost a ¢asnou novorozeneckou umrtnost (CNU),
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jsou tfi zakladni mezindrodné platna kritéria Urovné
perinatalni péce. Perinatdlni iumrtnost je intenzita
umrti déti kolem porodu. K jeji kvantifikaci slouZi in-
dex perinatalni umrtnosti. Index perinatalni tmrtnos-
ti je soucet poctu mrtvé narozenych déti a poctu déti
zemrielych do 7 dn( Zivota z 1000 celkem (Zivé i mrt-
vé) narozenych v témze kalendafnim roce.

Umrtnost déti, které jesté nedosahly prvnich naroze-
nin, se nazyva kojenecka amrtnost (KU) a déti do
étyr tydnt Zivota nebo do 28 dnli novorozenecka
uamrtnost, tj. umrtnost déti v novorozeneckém
obdobi. Umrtnost b&hem prvniho tydne Zivota se na-
zyva ¢asna amrtnost. Terminem ponovorozenec-
ka amrtnost se oznacuje umrtnost déti od 4. tydne
nebo od 28. dne do konce prvniho roku Zivota.
Statistické analyzy byly provedeny pomoci progra-
ma Stata a R. Casové trendy byly testovany exakt-
ni Poissonovou regresi a ke srovnani skupin déti ve
stejném ¢asovém obdobi byl pouzit Fishertv exaktni
test. Vysledky statistickych testll povaZzujeme za sig-
nifikantni pfi p < 0,05.

Vysledky

V obdobi 1994-2015 bylo v Ceské republice diagnos-
tikovdano u narozenych déti celkem 1162 pfipadl
Downova syndromu, z toho bylo Zivé narozeno 1153
a mrtvé narozeno 9 déti. V pfipadé Edwardsova syn-
dromu bylo celkem zachyceno 138 pripadl, u Zivé
narozenych déti 129 a u mrtvé narozenych déti 9 pfi-
padli. Nejméné cetny z této skupiny, Pataulv syn-
drom, byl nalezen u celkem 65 pfipadd, z toho u Zivé
narozenych 63 pfipady a u mrtvé narozenych 2 pfipa-
dy. Absolutni a relativni poéty pfipadd sledovanych
diagn6z ukazuje Tab. 1.

Graf 1 prehledné ukazuje vyvoj a zmény mrtvoro-
zenosti, ¢asné neonatdlni umrtnosti a perinatalni
umrtnosti pro Downlv syndrom za ¢étyfi pétileté ¢a-
sové intervaly pokryvajici roky 1996-2015. Ve sledo-
vaném obdobi dochazi ke statisticky vyznamnému
poklesu CNU (p = 0,027), ktera se podili i na poklesu
perinatalni umrtnosti, s vyjimkou posledniho obdobi
2011-2015, kdy pokles PU v désledku nardstu mrtvo-
rozenosti nepokracoval. Vzhledem k zastaveni pokle-
su je celkovy trend PU za véechna 4 obdobi hodnocen
jako statisticky nevyznamny (p = 0,083). Graf 2 uka-
zuje analogické udaje pro dalsi sledovanou diagno-
zu — Edwards(iv syndrom. V tomto pripadé dochazi
k nardstu hodnot PU i CNU, ktery je ovéem (vzhle-
dem k malému poctu déti, kterych se tyka) v obou
pripadech statisticky nevyznamny. Na Grafu 3 vidi-
me hodnoty umrtnosti pro Patau(iv syndrom. CNU
i PU stoupaji (ov8em statisticky nevyznamné) do
roku 2010, v obdobi 2011-2015 je pokles CNU i PU.
Tato diagnodza je ze sledovanych nejméné cetna.

Kojenecka umrtnost je pro vSechny tfi sledované dia-
gnoézy ukdzana na Grafu 4. Zatimco v pripadé DS
hodnoty KU postupné statisticky vyznamné klesaji
(p < 0,001), v pfipadé ES je pokles v prvnich tfech
obdobich a v pripadé PS jen v prvnich dvou obdo-
bich. Pak se hodnoty KU opét zvysily. Trendy KU jak
za vSechna 4 obdobi, tak v kratSich €asovych interva-
lech jsou u ES a PS vesmés statisticky nevyznamné.
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Tab. 1 Absolutni a relativni pocty (na 10 000 Zivé narozenych) — Zivé narozeni s DS, ES a PS

Rok/dg.

celkem

1994
1995
1996
1997
1998
1999
2000
2001
2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012
2013
2014
2015

DS abs
83
68
49
43
58
56
58
50
51
61
52
54
35
59
43
49
47
54
49
46
45
43

115

olutné

3

DS relativné

7,79
7,08
5,42
4,74
6,41
6,26
6,38
5,51
5,50
6,51
5,32
5,28
3,31
5,15
3,60
4,14
4,01
4,97
4,51
4,31
4,10
3,88
5,12

-

6

N H OO N O N N W NN N 0O N MM N OO O O W O

ES absolutné ES relativné

0,56
0,83
1,00
0,33
0,99
0,45
0,99
0,44
0,86
0,75
0,41
0,68
0,76
0,61
0,17
0,25
0,60
0,64
0,55
0,19
0,46
0,36
0,567

PS absolutné

3

O N N W W O 00 W W o A~ BN

_  a a

N W W

PS relativné
0,28
0,10
0,66
0,11
0,22
0,45
0,55
0,33
0,32
0,85
0,61
0,29
0,28
0,17
0,17
0,00
0,09
0,09
0,09
0,28
0,27
0,18
0,28

Graf 1 Downlv syndrom: miry umrtnosti - mrtvorozenost, ¢asna neonatalni umrtnost a perinatalni amrt-

nost
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Graf 2 Edwardstv syndrom: miry iumrtnosti — mrtvorozenost, ¢asna neonatalni umrtnost a perinatalni
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Graf 3 Patauliv syndrom: miry umrtnosti — mrtvorozenost, ¢asnd neonatalni tmrtnost a perinatalni umrt-

nost
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Graf 4 Kojeneckd umrtnost — Downuiv, Edwardsuv a Patautv syndrom
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Z celkového podétu diagnostikovanych pfipadl déti
Zivé narozenych s Downovym syndromem bylo 535
(46,4 %) izolovanych, bez pfitomnosti dalsi struktu-
ralni vrozené vady (VV). U 439 pripadu (38,1 %) byla
zaroven diagnostikovana diagnéza ze skupiny vroze-
nych srdec¢nich vad (VCC) a u 96 pfipadu (8,3 %) byla
zaroven diagnéza ze skupiny vrozenych srdec¢nich
vad a dalsi strukturalni vrozena vada. V 83 pripadech
(7,2 %) byla pfitomna jina strukturalni vrozena vada
nez ze skupiny VCC.

V pfipadé Edwardsova syndromu bylo nalezeno 35
pfipadu bez pridruzeni dalsi diagnézy (27,1 %). Dale
26 déti mélo k zakladni diagno6ze jesté pritomnost né-
které dalsi vady ze skupiny VCC (20,2 %), u 52 déti
byla kromé VCC pfitomna i jina strukturalni vrozena
vada (40,3 %), 16 déti s ES (12,4 %) mélo pfitom-
no pouze jinou VV neZz VCC. U Patauova syndromu
bylo 14 déti bez pritomnosti jiné strukturalni vady
(22,2 %), s pritomnosti VCC byly evidovany 3 déti
(4,8 %). Pritomnost VCC a dalsi VV byla zachycena
u 24 déti (38,1 %), samostatné VV jina, nez VCC, byla
pfitomna u 22 déti (34,9 %).

Z uvedeného vyplyva, Ze u Downova syndromu je
nejéastéji pridruzena vada ze skupiny vrozenych sr-
deénich vad, u ES a PS je pak nej¢astéjsi situace kom-
binace VCC a dalsi strukturalni VV. Dalsi zjisténi je, Ze

u DS je vysoce statisticky vyznamné vyssi zastoupeni
pfipadu bez pfitomnosti zadvazné strukturalni vrozené
vady —46,4 % oproti 27,1 % uES a 22,2 % u PS (v obou
pripadech p < 0,001). Vys§s8i $ance preziti 1. roku Zivota
pro déti narozené s DS vyplyva jednak z charakteristi-
ky samotného syndromu, jednak i z rizného zastou-
peni zadvaznych pfidruZzenych vad. Rozdéleni zemfte-
lych v prlibéhu prvniho roku Zivota podle pfitomnosti
dalSich strukturdlnich VV je ukadzano pro vSechny tfi
sledované diagn6zy na Grafu 5. Nejmensi umrtnost
je u déti s DS a ES ve skupiné bez pfidruzené dalsi VV.
U déti s PS byl nejnizsi podil zemrelych zaznamenan
ve skupiné s pridruZzenou diagnézou ze skupiny VCC,
je ale tfeba vzit v Gvahu, Ze pocet déti s timto syn-
dromem je nizky celkové, a v této skupiné zejména
(pouze 3 déti). Naopak nejvyssi procento déti umira
u vSech tfi syndrom( v pfipadé kombinace vrozené
vady srdecni a jiné strukturalni VV. Pokud jde o stati-
stickou vyznamnost uvedenych empiricky zjisténych
rozdilG, u Downova syndromu je KU ve skupiné bez
pridruzenych dalSich VV vysoce statisticky vyznam-
né niz8i nez ve tfech zbyvajicich skupinach (vesmés
p < 0,001), zatimco tyto 3 skupiny se od sebe vza-
jemné lisi jen nevyznamné. U daleko méné frekven-
tovaného Edwardsova a Patauova syndromu jsou
pak vechny rozdily v KU mezi skupinami statisticky
nevyznamné.

Graf 5 Umrti béhem 1. roku Zivota — Down(v, Edwardsiv a Patauliv syndrom

procento
100

m DS OES = PS

el mi i

_4l_—._

bez dalsi dg
systém

Diskuze

Jedinci s Downovym syndromem maji vysSi riziko
pfedéasného umrti nez bézna populace (13), nejcas-
téji v souvislosti s vrozenymi vadami a odchylkami
kardiovaskularniho systému nebo na infekce (14,15).
Po zlepSeni |ékafské péce, zejména v pfipadé srdec-
nich a gastrointestinalnich problému, se primérna
délka Zivota prodlouzila, konkrétné z pfiblizné 12 let
v roce 1912 (16) na 25 let v 80. letech 20. stoleti (13)
a v rozvinutych zemich na 50 az 60 let v nultych le-
tech 21. stoleti. (15). V soudasné dobé umira v prv-

kardiovaskularni kardiovaskularni
systém + jina

jina celkem

nim roce Zivota 4 az 12 % jedincl s DS (17), pficemz
pravdépodobnost dlouhodobého pfeziti je ovlivné-
na zejména pfitomnosti vrozenych srdecnich vad.
U téchto jedinct se 60 % doZiva 10 let a 50 % 30 let,
u osob bez vrozenych srdecnich vad se 10 let doZiva
85 % a 80 % 30 let, priblizné 10 % se doziva 70 let.
Jedinci s ndlezem mozaikové formy jsou obvykle po-
stizeni v menS§i mife (18). V na$i studii jsme prokazali
statisticky vyznamny pokles ¢asné neonatalni amrt-
nosti, ktera se podili i na poklesu umrtnosti perina-
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talni, ktery v8ak v dusledku nardstu mrtvorozenosti
v obdobi 2011-2015 neni statisticky vyznamny.

Mira preziti pacientll s Edwardsovym syndromem je
velice nizka. Vice neZ polovina téhotenstvi s ES kon¢i
potratem &i intrauterinnim Gmrtim plodu. Jen 50 %
narozenych déti Zije do 2 mésicu, a jen 5-10 % pfeZije
svlj prvni rok zivota. Nejcastéjsi pri¢iny smrti se ty-
kaji komplikaci s vyskytem vrozenych srdeénich vad
a respiracnich komplikaci (6,7). Neni moZné predpo-
védét presnou prognézu béhem téhotenstvi nebo
novorozeneckého obdobi, ale déti s nalezem mozai-
kové formy jsou obvykle postiZzeny méné. Polovina
Zivé narozenych déti nepfeZije prvni tyden Zivota.
Stredni délka Zivota je pét az 15 dni (18,10). AvSak asi
8-12 % déti s ES prezZiva déle nez 1 rok a pouhé jedno
procento déti se doziva 10 let (18). V nasi praci jsme
nalezli zvySujici se hodnoty perinatalni i ¢asné neo-
natalni umrtnosti v pfipadé Edwardsova syndromu,
které v8ak nejsou statisticky vyznamné.

Priblizné 90 % déti s Patauovym syndromem zemfte
bé&hem prvniho roku Zivota (8). Déti, které preziji prv-
ni rok Zivota, jsou typicky téZce postizené mentalnim
postizenim, zachvaty a psychomotorickymi problé-
my. Déti s nadlezem mozaikové formy PS jsou obvyk-
le postizeny v mensi mire (11,12). V retrospektivni
kanadské studii 174 déti s trizomii 13 byla stfedni
doba preZiti 12,5 dne. Jednoleté a desetileté preziti
bylo 19,8 % a 12,9 %, véetné téch, ktefi podstoupili
agresivni chirurgicky zakrok (12). | v pfipadé Patauo-
va syndromu jsou ndmi nalezend zvys$eni perinatalni
a Casné neonatalni umrtnosti statisticky nevyznam-
na.

V pfipadé kojenecké umrtnosti jsme nalezli statistic-
ky vyznamny pokles v pfipadé Downova syndromu.
U Edwardsova a Patauova syndromu je pokles ko-
jenecké umrtnosti, zmény KU jsou pouze v prvnich
tfech, respektive dvou obdobich. Trendy kojenecké
Umrtnosti pro Edwardslv a Patautlv syndrom jsou
jak za vSechna ¢&tyfi obdobi, tak i v kratSich interva-
lech statisticky nevyznamné.

V prenatalni diagnostice v Ceské republice predsta-
vuji chromozomalni syndromy typu DS, ES a PS vy-
znamnou ¢ast diagnostikovanych a pro tuto diagno-
zu predcéasné ukoncenych téhotenstvi. Prevalence
prenatalné diagnostikovanych pfipadu DS, ES a PS
se v poslednich letech v CR zvy$uje z diivodu zvysu-
jiciho se véku rodiéek a zleps$ujici se prenatalni dia-
gnostice (19). Diky tomu se v CR poéty narozenych
s témito diagndzami snizily (20,21,22).

V rozsahlé mezinarodni studii (7 044 diagn6z Downo-
va syndromu z 28 evropskych registri v obdobi 2000-
2010) mélo 43,6 % narozenych déti vrozenou srdecni
vadu a 15 % mélo jinou strukturalni VV. Prevalence
srdecnich a ostatnich VV u Downova syndromu se
v pribéhu obdobi vyznamné neméni (23). V nasi stu-
dii jsme nalezli 46,4 % pripadu s pfitomnosti vrozené
srdec¢ni vady, v 8,3 % byla soud¢asna pritomnost sr-
deéni a jiné strukturalni vady a v 7,2 % byla pfitomna
samostatné jina strukturalni vrozena vada.

V mezinarodni studii z 24 registr(l z 18 statl véno-
vané ES a PS byla stfedni umrtnost v prvnim tydnu
Zivota ve vSech registrech 48 % pro PS a 42 % pro ES.
V 16 registrech s kompletnim jednoro¢nim sledova-
nim byla mortalita v prvnim roce Zivota 87 % pro PS
a 88 % pro ES. Tato studie poskytuje mezinarodni po-
hled na prevalenci a mortalitu trizomie 13 a trizomie
18. V nasi studii jsme zjistili mortalitu 84,5 % pro ES
a 87,3 % pro PS.

Celkové vysledky a preziti u zivé narozenych jsou
Spatné, pfiblizné polovina Zivé narozenych déti ne-
prezila prvni tyden Zivota; presto asi 10 % prezilo
prvni rok Zivota (24). Umrtnost déti narozenych s ES
a PS se zvys$uje v pfipadech, kdy se tyto déti narodi
predcéasné (25) a podle poskytnuti a kvality kardiochi-
rurgické péce (26).

Zavér

V obdobi 1994-2015 bylo v Ceské republice diagnos-
tikovdno u narozenych déti celkem 1162 pfipad
Downova syndromu, 138 pfipad( Edwardsova syn-
dromu a 65 pfipad( Patauova syndromu. U DS jsme
nalezli statisticky vyznamny pokles CNU a statisticky
vyznamny pokles KU. U ES a PS nebyly zmé&ny umrt-
nosti statisticky vyznamné. V nasi studii jsme zjisti-
li umrtnost do jednoho roku Zivota v 9,2 % pro DS,
84,5 % pro ES a 87,3 % pro PS.

Dale jsme nalezli 46,4 % pripad(l Downova syndro-
mu s pfitomnosti vrozené srdeéni vady, v 8,3 % byla
soucasnd pritomnost srde¢ni a jiné strukturalni vady
av 7,2 % byla pfitomna samostatné jina strukturalni
vrozena vada. V pfipadé Edwardsova syndromu bylo
nalezeno 27,1 % pftipadl bez pridruZzeni dalsi diagno-
zy, vrozenou srdec¢ni vadu mélo 20,2 % a vrozenou
srdec¢ni vadu soucasné s jinou strukturalni VV mélo
40,3 % déti s ES. U Patauova syndromu bylo 22,2 %
déti bez pritomnosti jiné strukturalni vady, s pfitom-
nosti VCC bylo nalezeno 4,8 % déti a sou¢asny vyskyt
VCC a dals8i VV byla zachycen u 38,1 % déti s PS.
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