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Uvod: Down(v syndrom byl jako viibec prvni klinicka jednotka asociovan s chromozomovou aberaci,
konkrétné trizomii chromozomu 21. Jde o nejcastéjsi geneticky podminénou pfi¢inu mentalni
retardace, coZ jen potvrzuje zvlastni vyznam této zndmé diagndzy.

Cile: Cilem této historicko-epidemiologické predndsky je zrekapitulovat vyznamné udalosti, které
formovaly vyvoj prenatalni diagnostiky Downova syndromu v tehdej$im Ceskoslovensku a pozdé&ji v
Ceské republice.

Metodika: Historicka c¢ast prednasky vychazi z osobniho archivu autord. Pro retrospektivni
epidemiologickou analyzu vyskytu Downova syndromu a jeho prenatdlni diagnostiky, byla vyuzita data
ziskana z Narodniho registru vrozenych vad, ktery je souc¢asti Narodniho registru reprodukéniho zdravi,
vedeného v ramci Ustavu zdravotnickych informaci a statistiky Ceské republiky. Tyto udaje jsou
dopliiovany o aktivni hlaseni prenatalné zachycenych diagnéz, které probiha pod zastitou Spolecnosti
|ékaFské genetiky a genomiky CLS JEP.

Vysledky: Downlv syndrom je nejcastéjsi prenatdlné diagnostikovanou chromozomovou aberaci
vlibec, v posledni dekadé tvofi pfiblizné 45 % vsech prenatalné zachycenych chromozomovych aberaci.
V poslednich cca dvou dekadach pozorujme (zejména na zakladé uspésného zavedeni kombinovaného
screeningu prvniho trimestru) u prenatalni diagnostiky Downova syndromu castéjsi (zvysujici se
procentudlni zastoupeni prenatalné diagnostikovanych pripadl) a také casnéjsi zachyty (v nizsich
tydnech téhotenstvi). Celkové pocty pripadl ovliviiuje také zvysujici se vék rodicek v ceské republice.

Zavér: Down(iv syndrom predstavuje nejcastéjSi a také nejzndméjsi syndrom zplsobeny
chromozomovou aberaci. Prenatalni diagnostika Downova syndromu je tak zdsadni polozkou pro
hodnoceni Uspésnosti prenatdlni diagnostiky jako celku.

Podporeno MZ CR — RVO (Fakultni Thomayerova nemocnice — FTN, 00064190).



