Procvi¢ovani:Downuv syndrom/vstupni informace

Geneticka konzultace je pohovor klinického genetika s probandem, respektive s dalSimi osobami. V tomto
pripadé jde o pohovor s téhotnou Zenou a jejim partnerem. Prvotnim Ukolem je vzdy ziskat informace o obou
rodicich a jejich rodinach (rodinna anamnéza). Rychlému a prehlednému ziskani anamnézy mohou pomoci specialni
genetické dotazniky. Pro prehlednost si klinicky genetik mdze ziskané informace zakreslit do rodokmenu.

Anamnézy rodi¢u
Matka

OA: 24 let (25 let v terminu porodu), Urednice, v mlddi sledovdna na ortopedii pro nespecifikované problémy s
patellou, nyni Udajné zcela zdrdva, nekuracka, alkoholické napoje prakticky nepije.

RA: Matka je ze dvou déti, ma starsSiho bratra, ktery je zcela zdrav, zenaty, ma dvé zdravé déti. Dvé téhotenstvi
matcinych rodi¢i skoncila spontdnnim potratem.

Cileny dotaz na vyskyt vrozenych vyvojovych vad v rodiné je pozitivni - matciné teté (sestfe matciny matky) se
narodila holcicka s Downovym syndromem, jeji druhé dité (chlapec) je zdravé, jedno jeji téhotenstvi skoncilo
spontdnnim potratem. DalSi vyvojové vady ani choroby s dédi¢nym potencidlem v matciné rodiné nenalézame.

GA: Prvni menstruace od 13 let, pravidelnda, od 16 let uzivala HAK, nyni 3 roky vysazena - planuji s pritelem
potomka. Prvni gravidita (se stejnym partnerem) pred cca 2,5 rokem skoncila spontannim potratem cca ve 12.
tydnu téhotenstvi, od té doby nelspésna snaha o koncepci, nyni se jim podafilo spontdnné otéhotnét po vice jak
1,5 roce.

Otec

OA: 36 let, nepribuzny, ridi¢ MHD, zcela zdrav, kurak, abstinent.

RA: Otec je jedinacek, oba rodice jsou i ve vysSsim véku zdravi. V rodiné se nevyskytuji vrozené vyvojové vady ani
reproduk¢ni ztraty, otcova teta (sestra otcova otce) onemocnéla v 64 letech karcinomem prsu - stejna diagnéza se
v rodiné objevuje u otcovy babicky (matka otcova otce), ktera karcinomem prsu onemocnéla v 86 letech a brzy
poté této chorobé podlehla.

NynéjsSi onemocnéni - aktudlni prubéh téhotenstvi

Téhotenstvi dosud probihalo zcela bez komplikaci, zakladni téhotenskéa vysSetrfeni byla v normé. Screening
vyvojovych vad v I. trimestru gravidity nebyl proveden, v druhém trimestru byl proveden klasicky biochemicky
screening s hodnocenim dvou analytd (AFP, HCG).

Tento test byl z ddvodu abnormalnich hodnot (hodnota AFP odpovida 0,46 MoM, hodnota HCG dokonce 3,11 MoM)
hodnocen jako pozitivni, riziko Downova syndromu bylo vyjadreno jako 1:35. Ultrazvukové vySetreni plodu v 18.

tydnu téhotenstvi (pfed 2 dny) ukdzalo u plodu pritomnost vyvojové srdecni vady charakteru atrio-ventrikuldrniho
defektu (AV defekt).

1 Jaké rizikové faktory nachdzime v ziskané anamnéze?

[JVysoky vék matky

[JVysoky vék otce

[JReproduk¢ni ztraty v rodiné matky

[JVyvojové vady v rodiné otce

[JDown(v syndrom v rodinné anamnéze

[JNepfiznivou reprodukéni anamnézu vySetifovaného paru

2 Jaké jsou nyni hlavni Ukoly pro tuto genetickou konzultaci?

[JVysvétlit obéma rodi¢lm vysledky prenatélnich vySetreni a charakter zjisténého rizika.
[JPokusit se rodice primét k podepsani souhlasu s amniocentézou.

[ INavrhnout dalSi mozna vySetreni.

[JZodpovédét veskeré dotazy obou rodicd.
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