Procvi¢ovani:Downuv syndrom/Dalsi postup

Dalsi osud téhotenstvi

U plodu byla na zakladé provedené amniocentézy potvrzena chromozomové aberace 46,XY,der(14;21),+21. Jde
o translokacni formu Downova syndromu, kterd c¢asto vznikd praveé jako nasledek pritomnosti balancované
translokace u jednoho z rodi¢l. Téhotna Zena i jeji partner jsou z této informace velmi rozruseni. Nyni je treba

v v/

obéma partnertim vysvétlit a navrhnout moznosti dalSiho postupu. Bézi 21. tyden téhotenstvi.

1 Téhotna se aktivné ptd na moznost ukonceni tohoto téhotenstvi. Jaké informace ji mlzete sdélit?

] Ukonéeni t&hotenstvi z tzv. genetickych d@vod( je v CR mozné pouze do konce 18. tydne t&hotenstvi (nyni
je jiz tedy pozdé).
[JRozhodnuti o ukoncéenfi téhotenstvi je v tuto chvili pouze na Zené samotné.

DTranslokaénl'forma Downova syndromu neni nikterak vdznd, a proto nelze umélé ukonceni téhotenstvi z
genetickych dlvodU indikovat.

[JUmé&lé ukonéeni t&hotenstvi na pfani matky je v CR mozné az do ukonéeného 24. tydne t&hotenstuvi.
[JUkonceni téhotenstvi z genetickych dlvodd je v této situaci mozné.

2 Abychom upfesnili riziko opakovani Downova syndromu pro dalsi téhotenstvi daného paru - jaké vySetreni
mdlzeme nabidnout?

O Molekuladrné genetické vysetreni CFTR genu u obou rodi¢d

O Vysetreni karyotypu obou rodic¢{

O Celogenomové vysetreni obou rodi¢ metodou CGH-array k detekci mikrodeleci.
O Vysetreni metodou FISH k vylou¢eni Downova syndromu u nékterého z rodicd.
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