Prenatalni diagnostika chromosomovych aberaci,
moznosti jeji prevence

= vrozené chromosomalni odchylky jsou onemocnéni zplsobend zménou poétu chromosomU (genomové
abnormality) nebo zménou struktury chromosomu (chromosomové abnormality)
vrozené znamena, Ze jsou pritomny ve vsech burikach organismu a mohou se prenaset mezi generacemi
jsou nazyvany také jako gametické
odhady incidence se odhaduji na 5-8 pripadd na 1000 narozenych
typické chromosomalni odchylky
= numerické aberace autosoma: Down(v syndrom (trisomie 21), Edwards(v syndrom (trisomie 18),
Patallv syndrom (trisomie 13)
= numerické aberace gonosomu: Turnerlv syndrom (45,X), Klinefelterlv syndrom (47,XXY), syndrom
47 ,XXX, syndrom 47,XYY

Zachyt

= velmi vysoky pocet chromosomalnich odchylek postihuje psychicky a intelektualni vyvoj jedince, proto ma

prenatalni detekce vyznamnou roli

se zachytem se zacalo ve vétsi mire jiz v 60. letech

hlavnim prostfedkem byla amniocentéza

0 10 let pozdéji se zacCala vice pouzivat choriocentéza

do budoucna se pristupuje spise k méné invazivnim vysetFenim - stanoveni materského alfa-fenoproteinu

(AFP), hCG nebo hladiny estradiol(l, novéji také PAPP-A

= stdle dllezitéjsi roli méa také podrobné ultrazvukové vysetieni zamérené na specifické markery
chromosomovych aberaci

= stézejni roli pro potvrzeni diagnézy chromosomalni aberace plodu ma cytogenetické vysetreni

= komplexni poradenstvi a ndvrhy vysetrovaciho procesu jsou v rdmci genetické 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 1ékt nebo expozice chemickym latkam
rodi¢ovské pary s pozitivni rodinnou anamnézou
opakované spontanni potraty

poruchy plodnosti

Prevence

prevence vrozenych chromosomalnich abnormalit je ponékud svizelna

¢asto se jednd o onemocnéni genetické, kdy jsou chromosomy dédény po rodicich
vnéjsi vlivy nemivaji az tak vyznamnou roli

presto se doporucuje napriklad zvySeny prijem kyseliny listové téhotnym zenam
ta plsobi zejména proti poruchdm vyvoje nervové trubice

vvvvv

vysSetFeni (sekundarni prevence)

= zvySené riziko hrozi zejména starsim Zzenam, za rizikovy se povazuje jiz vék matky nad 35 let

= primarni prevenci je omezeni styku s potencidlné patogenné plsobicimi faktory - biologické, chemické,
fyzikdIni

Odkazy
Souvisejici clanky

= Chromozomadlni abnormality
= Prenatalni diagnostika
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