Zachyt a prevence vrozenych chromosomalnich
odchylek

Vrozené chromozomalni odchylky jsou onemocnéni zplisobend zménou poctu chromozom (genomové
abnormality) nebo zménou struktury chromozomu (chromozomové abnormality). Vrozené znamend, ze jsou
pritomny ve vSech bunkdch organismu a mohou se prendset mezi generacemi. Jsou nazyvany také jako gametické.
Odhady incidence se odhaduji na 5-8 pfipadd na 1000 narozenych.

Typické chromozomalini odchylky

1. Numerické aberace autozom@: Down(v syndrom (trizomie 21), Edwardsdv syndrom (trizomie 18), Pataulv
syndrom (trizomie 13);

2. numerické aberace gonozom(: Turnerdv syndrom (45,X), KlinefelterGv syndrom (47,XXY), syndrom 47,XXX,
syndrom 47,XYY.

Zachyt

Velmi vysoky pocet chromozomalnich odchylek postihuje psychicky a intelektudlni vyvoj jedince, proto ma
prenatalni detekce vyznamnou roli. Se zdchytem se zacalo ve vétsi mire jiz v 60. letech. Hlavnim prostifedkem byla
amniocentéza. O 10 let pozdéji se zacal vice pouzivat odbér choriovych klk{. Do budoucna se pfistupuje spise k
méné invazivnim vySetrenim - stanoveni materského alfa-fetoproteinu (AFP), hCG nebo hladiny estradioll, novéji
chromozomovych aberaci. Stézejni roli pro potvrzeni diagndézy chromozomalni aberace plodu ma cytogenetické
vysetreni.

Komplexni poradenstvi a ndvrhy vysetfovaciho procesu jsou reSeny v ramci genetickd konzultace. Prostfedkem k
vySetreni jsou genetické testy.

Rizikové faktory a varovna znameni

Abnormalni vysledky screeningu - USG, biochemie;
téhotenstvi ve vyssim véku (nad 35 let);

infek¢ni i neinfekéni nemoci téhotnych;

uzivani 1ékl nebo expozice chemickym latkam;
rodi¢ovské pary s pozitivni rodinnou anamnézou;
opakované spontdnni potraty;

poruchy plodnosti.

Prevence

Prevence vrozenych chromozomalnich abnormalit je pon&kud svizelna. Casto se jedna o onemocnéni genetické,
kdy jsou chromozomy dédény po rodicich. Vnéjsi vlivy nemivaji az tak vyznamnou roli. Pfesto se doporucuje
napriklad zvyseny prijem kyseliny listové téhotnym Zenam. Ta plsobi zejména proti poruchdm vyvoje nervové
trubice.
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(sekundarni prevence). ZvySené riziko hrozi zejména starSim zendm. Za rizikovy se povazuje jiz vék matky nad 35
let. Primarni prevenci’je omezeni styku s potencidlné patogenné plsobici faktory - biologické, chemické, fyzikalni.
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