Téma své diplomové prace Soucasny pohled na screening

Downova syndromu jsem si vybrala kvili svému zajmu v oblasti pediatrie,
neonatologie a gynekologie.

Antenatalni screening trizomie 21 zacal byt zavddén do praxe

pocatkem 70. let. Od té doby prosel rapidnim vyvojem, kdy bylo
vynalezeno mnoho novych metod zachytu Downova syndromu s neustdle
stoupajici efektivitou testl a posouvanim doby detekce do ¢asnéjsich
obdobi gestace.

Ukolem mé diplomové préce je shrnout véechny dostupné metody
prenatalniho screeningu Downova syndromu, jejich kombinace, vyhody,

nevyhody, ucinnost a jejich preference ze strany téhotnych zen.

Downlv syndrom (trizomie 21) je nejcastéjsi chromosomalni

porucha s prevalenci 1:600 — 800 Zivé narozenych déti (pfi absenci
prenatdlni intervence).

Z genetického hlediska Ize Downiv syndrom rozdélit na

jednoduchou volnou trizomii 21 s karyotypem 47, XX, +21, 47, XY, + 21
(95% pacient(), mosaikové formy s karyotypem 46, XX/ 47, XX, +21 nebo
46, XY/ 47 XY, + 21 (1-3% pacientd) a translokacni trizomie — nej¢astéji
46, XX, t (21; 14), 46, XY, t (21; 14) (tvo¥i 2-3% postizenych).Volna
trizomie 21, mosaikové formy a ¢3ast translokacnich trizomii jsou
zpUsobeny novou mutaci, zbyla ¢ast translokaci se vyskytuje u déti rodic(
s chromozomalni translokaci, inverzi nebo aneuploidii. Mezi hlavni

Vs oo

pfiznaky patfi “plochy” oblicej, typicky vyraz tvafe s mongoloidnim
postavenim ocnich stérbin, epicantus, Brushfieldovy skvrny na duhovce,

hluboko uloZeny kofen nosu, dysplastické usni boltce, povislé Ustni

koutky, makroglosie, ploché zahlavi, anomalie zub(, kratka sije, relativné



maly vzrlst, kratké prsty hornich konéetin, ,Ctyfprstova ryha na dlani”,
,sanddlova mezera“ mezi prvnimi prsty nohou, svalova hypotonie, vétsi
pohyblivost kloub( pfi ochablosti vaz(, mentaini retardace stfedniho az
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tézsiho stupné



