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SOUHRN

Cil studie: Analyza prevalenci vybranych diagnéz vro-
zenych vad v Ceskeé republice v obdobi 1994-20009.
Typ studie: Retrospektivni epidemiologicka analyza
prevalenci vrozenych vad u narozenych déti a preva-
lenci celkovych (vcetné prenatalné diagnostikovanych
pfipadd) z databaze Narodnfho registru vrozenych
vad v Ceskeé republice.

Materidl a metodika: V préci jsme vyuzili Udaje
z Narodniho registru vrozenych vad (NRVV) vede-
ného v Ustavu zdravotnickych informaci a statis-
tiky Ceské republiky (UZIS CR). Byla pouzita data
z celé Ceskeé republiky z obdobi 1994-2009. Udaje
o Cetnostech vrozenych vad jako celku i jednotlivych
vybranych typl byly ziskany z dat Narodniho regis-
tru vrozenych vad, které jsou evidovany v Ustavu
zdravotnickych informaci a statistiky CR (UZIS CR).
Doplnujici data o prenatalné diagnostikovanych pfi-
padech byla ziskana z jednotlivych pracovist Iékarské
genetiky v Ceské republice diky dobrovolné spolupra-
ci. V nasi praci jsme analyzovali prevalenci vrozenych
vad u narozenych déti a prevalence celkové (vcetne
Uspésné prenatalni diagnostiky). Podrobnéjsi zpra-
covani bylo provedeno pro tyto diagndzy - cystické
ledviny, ageneze/hypoplazie ledvin, Fallotova tet-
ralogie, transpozice velkych cév, hypoplazie levého
srdce, koarktace aorty, DownUv syndrom, Edwardslv
syndrom a Patautv syndrom.

Vysledky: V pripadé prevalenci cystickych ledvin
doslo mezi lety 1999 a 2000 k vyznamnému narUs-
tu v poctu registrovanych pripadd, a to predevsim
u postnatalné diagnostikovanych pfipadd. Toto je
zplsobeno jednak zménou metodiky v registraci
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vrozenych vad v Ceské republice, jednak ¢asnéjsim
a Uplnéjsim zachytem postnatalnich pfipadd. Od roku
2000 se diky postnatalnim screeningovym vysetfenim
ledvin u narozenych déti vyznamne zvysil pocet hla-
Seni této diagndzy. V obdobi 1994-1999 se prevalence
u narozenych pohybovaly v rozmezi1,7-3,1na 10 000
zivé narozenych. Stejny pribéh prevalenci je patrny
i pro diagndzu ageneze/hypoplazie ledvin. Pocet
prenatalné diagnostikovanych pripadd ve sledovaném
obdobi mirné nardstd, pocet postnatalné diagnosti-
kovanych pripadl pak nardsta vyrazné. Prevalence
U narozenych se v obdobi 1994-1999 pohybovaly
v rozmezi1,7-3,0 na 10 000 Zivé narozenych, v obdobi
2000-2009 pak mezi 3,9-7,7 na 10 000 zivé naro-
zenych. NarUst prevalence je ve sledovaném obdobf
v tomto pripadé dan predevsim vyssSim zachytem
jednostranné ageneze/hypoplazie ledvin.

Prevalence Fallotovy tetralogie z(stava ve sledova-
ném obdobi zhruba na stejné Urovni, od roku 2000
se zvysSuje procento prenatalné diagnostikovanych
pfipadd aZz na vice nez 20%. Primérna prevalence
u narozenych byla 3,20 na 10 000 zivé narozenych
a celkova pramérna prevalence byla 3,54 na 10 000
zivé narozenych. Podobny pribéh prevalenci je patr-
ny i u transpozice velkych cév. Primérna prevalence
u narozenych byla 3,01 na 10 000 zivé narozenych
a celkova priimérna prevalence byla 3,38 na 10 000
zivé narozenych. U syndromu hypoplastického levého
srdce se v pribéhu obdobi zvysuje podil prenatal-
né diagnostikovanych (az na vice nez 75% v roce
2006). Primérna prevalence u narozenych byla 1,44
na 10 000 zivé narozenych a celkova priimeérna preva-
lence byla 2,86 na 10 000 zivé narozenych. V pfipadé
koarktace aorty bylo nejvice prenatdlné diagnosti-



kovanych pfipadd v roce 2003 (15,25%) s primérem
7,5% za celé analyzované obdobi. Prevalence této
diagndzy u narozenych déti se pres uvedené vysledky
prenatalni diagnostiky v obdobi 1994-2009 vyznam-
né neméni. Prmérnd prevalence u narozenych byla
4,87 na 10 000 Zivé narozenych a celkova pramérna
prevalence byla 5,26 na 10 000 zivé narozenych.
Prevalence prenatalné diagnostikovanych pfipadd
Downova syndromu se ve sledovaném obdobi ply-
nule zvysuje (4,79-17,73 na 10 000 zivé narozenych),
naopak prevalence u narozenych klesa (7,79-3,31 na
10 000 zive narozenych). Nardst celkovych preva-
lenci je dan predevsim demografickou situaci v CR
v poslednich letech - narlst primérného véku ro-
dicek a zvysujici se podil rodi¢ek nad 35 let véku.
Prenatalni zachyt Downova syndromu se ve sledova-
ném obdobf zdvojndsobil - ze 40 % na 80 %. Podobné
i u Edwardsova syndromu se zvysuje prevalence pre-
natalné diagnostikovanych pfipadd a klesa prevalence
pfipadd zachycenych po narozeni. Podil prenatdini
diagnostiky se zvySil z 63% na 96 % v poslednich
dvou letech. Priimérnd prevalence u narozenych byla
0,72 na 10 000 zivé narozenych a celkova priimérna
prevalence byla 3,87 na 10 000 Zivé narozenych.
| u Patauova syndromu se zvysuje podil prenatalné
diagnostikovanych pfipadl (z 30 % v roce 1997 az na
100% v roce 2009) a Cetnosti u narozenych klesaji.
Prdmeérna prevalence u narozenych byla 0,40 na
10 000 zivé narozenych a celkova prdmérna preva-
lence byla 1,38 na 10 000 zivé narozenych.

Zavér: Celkové prevalence sledovanych diagnoz
ze skupiny vrozenych vad ledvin (cystické ledviny
a ageneze/hypoplazie ledvin) se ve sledovaném ob-

SUMMARY

Sipek Antonin, Gregor Vladimir, Horacek JiFi,
Sipek Antonin jr, Langhammer Pavel: Prevalence
of selected congenital anomalies in the Czech Re-
public: renal and cardiac anomalies and congenital
chromosomal aberrations

Study goal: Analysis of the prevalence rates of selec-
ted diagnoses of congenital anomalies in the Czech
Republic in 1994-2009.

Study type: Retrospective epidemiological analysis
of postnatal and total (including prenatally diagno-
sed cases) prevalence of congenital anomalies from
the database of the National Registry of Congenital
Anomalies of the Czech Republic.

Material and methods: Data from the National Registry
of Congenital Anomalies (NRCA) maintained by the
Institute of Health Information and Statistics of the
Czech Republic (IHIS CR) were used. Data on con-
genital anomalies in general and selected types of
congenital anomalies were analyzed for the entire
Czech Republic from 1994-2009. Additional data on
prenatally diagnosed anomalies were obtained from
medical genetics centres in the Czech Republic thanks
to voluntary cooperation. This study analyzed postnatal
and overall prevalence of congenital anomalies, with the
latter including results of positive prenatal diagnosis.

dobi zvysuji predevsim diky rozvoji zobrazovacich
technik (ultrazvuk) a jejich uplatnénijak v prenatalni,
tak postnataini diagnostice. Narlst u postnatalné
diagnostikovanych pfipadl je dan predevsim diky
evidenci méné zadvaznych pfipadd (cystické ledviny)
nebo jednostranného postizeni (ageneze a hypoplazie
ledviny). U sledovanych diagnéz vrozenych srdecnich
vad se na poctu sledovanych pripadd také podili
vyznamnou merou rozvoj ultrazvukoveé zobrazovaci
diagnostiky. Celkové pocty se lehce zvysuji, vyznamny
pokles prevalence u narozenych détije diky prenatalni
diagnostice u zavazné diagndzy - hypoplazie levého
srdce. U vrozenych chromozomovych aberaci vidime
nékolik, navzajem se prolinajicich vliva, které se podili
na vyslednych cetnostech. Jednak je to zvysujici se
podil prenatalné diagnostikovanych pripadd diky
kvantitativni i kvalitativni zméné screeningovych
testd. Diky tomu se zvysuje efektivita prenatalni dia-
gnostiky pri sou¢asném poklesu provadené invazivni
prenatalni diagnostiky. Dalsim vlivem je zvysujici
se primeérny vék téhotnych zen a zvysujici se podil
téhotnych zen ve véku 35 let a vice. Diky tomu se
zvysuji celkové prevalence Downova, Edwardsova
a Patauova syndromu v Ceské republice.

KLICOVA SLOVA

vrozena vada - prevalence - Ceska republika

- cystické ledviny - ageneze/hypoplazie ledvin

- Fallotova tetralogie - transpozice velkych

cév - hypoplazie levého srdce - koarktace aorty

- Downtv syndrom - Edwardstiv syndrom - Patautiv
syndrom

More detailed analysis was carried out for the following
diagnoses: cystic kidney disease, renal agenesis/hypo-
plasia, tetralogy of Fallot, large vessel transposition, left
heart hypoplasia, aortic coarctation, Down syndrome,
Edward syndrome, and Patau syndrome.

Results: Cystic kidney disease showed a significant
increase in 1999 and 2000, mainly due to postnatally
diagnosed cases. This can be explained, on the one
hand, by the modification made to the reporting
of congenital anomalies in the Czech Republic and,
on the other hand, by an earlier and more complete
detection of postnatal cases. Since 2000, there has
been a significant increase in reported cystic kidney
disease as a result of postnatal kidney screening. In
1994-1999, the prevalence rates of this diagnosis ran-
ged from 1.7 to 3.1 per 10,000 live births. Similar trend
is seen in the prevalence of renal agenesis/hypoplasia.
In the monitored period, prenatally diagnosed cases
showed a slight increase while postnatally diagnosed
cases showed a considerable rise. In 1994-1999, the
prevalence rates of renal agenesis/hypoplasia ran-
ged between 1.7 and 3.0 per 10,000 live births and
in 2000-2009, between 3.9 and 7.7 per 10,000 live
births. A major contributor to the upward trend is
more frequent detection of unilateral renal agenesis/
hypoplasia.
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The prevalence of tetralogy of Fallot remains nearly
unchanged, with prenatally diagnosed cases ac-
counting for more than 20% since 2000. The mean
postnatal prevalence rate was 3.20 per 10,000 live
births and the overall prevalence rate was 3.54 per
10,000 live births. A similar prevalence trend is
seen in large vessel transposition. The mean post-
natal prevalence rate was 3.01 per 10,000 live births
and the mean overall prevalence rate was 3.38 per
10,000 live births. The proportion of prenatally dia-
gnosed left heart hypoplasia showed a slow upward
trend, reaching more than 75% in 2006. The mean
postnatal prevalence rate was 1.44 per 10,000 live
births and the mean overall prevalence rate was
2.86 per 10,000 live births. Aortic coarctation was
diagnosed prenatally most often in 2003 (15.25%),
with a mean of 7.5% for the whole period analy-
zed. Despite the prenatal diagnostic outcomes, the
postnatal prevalence rates of left heart hypoplasia
did not substantially vary in 1994-2009. The mean
postnatal prevalence rate was 4.87 per 10,000 live
births and the mean overall prevalence rate was 5.26
per 10,000 live births.

The prevalence rates of prenatally diagnosed Down
syndrome were continuously increasing from 4.79 to
17.73 per 10,000 live births and conversely, the post-
natal prevalence rates were continuously decreasing
from 7.79 to 3.31 per 10,000 live births. Increase in
the overall prevalence rates can be explained mainly
by the demographic situation in the Czech Republic
in recent years: the average age at first birth and the
first birth rate for women aged over 35 years were
on the rise. The rate of prenatally diagnosed Down
syndrome doubled from 40% to 80%. Similarly, the
prevalence rate of prenatally diagnosed Edwards
syndrome was on the rise while that of postnatally
diagnosed cases was declining. The rate of prenatally
diagnosed cases rose from 63% to 96% over the last
two years. The mean prevalence rate of postnatally
diagnosed cases was 0.72 per 10,000 live births and
the mean overall prevalence rate was 3.78 per 10,000
live births. Similarly, the rate of prenatally diagnosed
Patau syndrome increased from 30% in 1997 to 100%

uvob

Kazda populace je vystavena riznym zevnim vli-
vlm, ze kterych plynou i rizna zdravotni rizika.
Jednim z takovych rizik je i riziko vzniku vrozené
vady (VV). Z hlediska studia zdravotniho stavu
populace je diilezitd znalost nejen primérnych
prevalenci vrozenych vad, ale i pfipadné zmeé-
ny téchto prevalenci v priibéhu casu. Intenzita
vyskytu vrozenych vad je povazovana za jeden
ze zakladnich kvalitativnich ukazateld populac-
nich i medicinskych. Nelze opominout ani hle-
dani potenciondlnich rizik vedoucich ke zvySené
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in 2009 and the rate of postnatally diagnosed cases
was declining. The mean prevalence rate of postnatally
diagnosed cases was 0.40 per 10,000 live births and
the mean overall prevalence rate was 1.38 per 10,000
live births.

Conclusion: The overall prevalence rates of the moni-
tored diagnoses from the group of congenital kidney
disease (cystic kidney disease and renal agenesis/
hypoplasia) were on the rise in the monitored period
mainly due to advances in imaging technologies
(ultrasonography) and their use in both prenatal
and postnatal diagnosis. Increase in postnatally di-
agnosed cases can be attributed primarily to the
reporting of less severe cases (cystic kidney disease)
or unilateral anomalies (renal agenesis and hypopla-
sia). As for the monitored congenital heart defects,
advances in ultrasonographic imaging diagnosis
played a considerable role in the increase of cases.
The overall prevalence rate show a slow upward
trend, but there is a significant decline in postnatally
diagnosed cases due to prenatal diagnosis of a seve-
re anomaly, left heart hypoplasia. As for congenital
chromosomal aberrations, several interconnected
factors influenced the final rate. Firstly, the propor-
tion of prenatally diagnosed cases increases due to
quantitative and qualitative improvements of the
screening tests. They resulted in greater efficiency
of prenatal diagnosis and, at the same time, in less
need for invasive prenatal diagnostic procedures.
Another factor is increase in average age at first
birth and in the first birth rate for women aged over
35 years resulting in higher overall prevalence rates
of Down syndrome, Edwards syndrome, and Patau
syndrome in the Czech Republic.

KEYWORDS

congenital anomaly - prevalence - Czech Republic
- cystic kidney disease - renal agenesis/hypoplasia
- tetralogy of Fallot - large vessel transposition -
left heart hypoplasia - aortic coarctation - Down
syndrome - Edwards syndrome - Patau syndrome
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pravdépodobnosti vyskytu vrozené vady. Témito
riziky mohou byt nezadouci vlivy zevniho pro-
stfedi nebo faktory biologicko-socidlni (vék Zen,
rizna onemocnéni aj). Moznostmi snizeni téchto
vétSinou ovlivnitelnych rizik se zabyva oblast pri-
marni prevence VV. Vysledna Cetnost prenatalné
diagnostikovatelnych VV u narozenych je vSak
dana i moZnostmi prenatalni diagnostiky (tzv.
~sekundarni prevence“). Uspésnost prenatdlni
diagnostiky a vysledné cetnosti vrozenych vad
v populaci jsou i vyznamnym ukazatelem péce
prenatalni a perinatalni, prezivani déti naro-



zenych s VV pak ukazatelem péce postnatalni
(pfedevsim neonatalni a chirurgické).

Podil jednotlivych typl vrozenych vad u naro-
zenych déti se v ¢ase méni, obdobné jako napft.
struktura pfi¢in imrti. Z hlediska epidemiologic-
kého je nutné hodnotit prevalence vrozenych vad
v Ceské republice (CR) a jejich zmény predeviim
z pohledu jednotlivych diagnéz. Béhem posled-
nich let se intenzita vyskytu vrozenych vad v CR
meénila. Unékterych typl vrozenych vad se preva-
lence v novorozenecké populaci snizuji diky Gspés-
né prenatalni diagnostice, u nékterych diagnoéz
naopak prevalence ve skupiné narozenych stou-
paji. Kromé prenatalni diagnostiky se vSak na vy-
sledné prevalenci vrozené vady v populaci mohou
uplatriovat i dalsi vlivy. Jednim z nich mize byt
izlepSeni, zrychleni a zkvalitnéni postnatalnich
diagnostickych moznosti - predevsim zavadéni
a rozvoj ultrazvukové diagnostiky.

MATERIAL A METODY

NaSe prace predstavuje retrospektivni epide-
miologickou studii, ktera analyzuje prevalence
vybranych diagnéz vrozenych vad (VV), a to jak
u zivé a mrtvé narozenych déti, tak i u pfipa-
dd prenatalné diagnostikovanych. Absolutni
pocty sledovanych diagnéz VV byly ziskany z dat
Narodniho registru vrozenych vad (NRVV), kte-
1y je veden v Ustavu zdravotnickych informaci
a statistiky CR (UZIS CR). Registrace VV je ze
zakona povinna a je soucasti Narodniho zdravot-
nického systému v CR (NZIS CR) a slouzi mimo
jiné i k hodnoceni zdravotniho stavu populace.
Doplniujici data o prenatalné diagnostikovanych
pripadech sledovanych VV byla ziskana z jed-
notlivych pracovist 1ékafské genetiky v Ceské
republice. Pocet téchto pracovist se v pribéhu
sledovaného obdobi méni. Data byla ziskana
ze vSech pracovist existujicich v daném roce
(1994-2009). Polet téchto pracovist se v CR zvy-
Suje - v roce 1994 to bylo 18 pracovist a v roce 2010
jiz 30 pracovist. Spoluprace a zasilani dat probiha
pod zastitou vyboru Spolecnosti 1ékatské gene-
tiky Ceské 1ékafské spole¢nosti Jana Evangelisty
Purkyné (SLG CLS JEP). Efektivita hlaSeni pre-
natalné i postnatilné detekovanych piipada je
pravidelné analyzovdna na narodni (UZIS CR)
imezinarodni drovni (v ramci organizace ICBDSR
= International Clearinghouse for Birth Defects
Surveillance and Research). V praci jsme analy-
zovali data o téchto vrozenych vadach: cystické
ledviny, ageneze/hypoplazie ledvin, Fallotova
tetralogie, transpozice velkych cév, hypoplazie
levého srce, koarktace aorty, Downav syndrom,
Edwardstiv syndrom a Patauliv syndrom. Za kaz-
dy rok jsme ziskali pocet nové hlaSenych ptipadt

konkrétni sledované diagnoézy, tj. poCet naroze-
nych a pocet prenatalné diagnostikovanych a pro
tuto VV pfedcasné ukoncenych pripadil. Ziskané
absolutni pocty sledovanych diagnéz jsme vztah-
li k poctu Zivé narozenych v daném kalendafnim
roce (pfepocet na 10 000 Zivé narozenych je stan-
dardem a je vyuzivan jak pro sledovani vyvoje
vyskytu vrozené vady v ¢asovém horizontu, tak
i pro mezinirodni srovnani).

VYSLEDKY

Prvni ze tfech sledovanych skupin diagnéz jsou
vrozené vady ledvin. Prvni sledovanou VV naseho
prehledu je diagnédza cystické ledviny. Z grafu 1
vyplyva, Ze mezi lety 1999 a2 2000 doslo k vyznam-
nému posunu v poctu registrovanych pripada,
a to pfedevsim u postnatalné diagnostikovanych
pripadli. Tento rozdil je zplisoben jednak zmé-
nou metodiky v registraci vrozenych vad v Ceské
republice, jednak ¢asnéjsim a uplnéjsim zachy-
tem postnatalnich pfipadti. Od roku 2000 jsou do
registrace zadavany i diagnézy hlasené pouze ve
Zpravé o novorozenci. Tyto ptipady tak doplniuji
diagnézy hlasené v oficidlni registraci (Hlaseni
vrozené vady). Od zacatku nového tisicileti se
diky postnatidlnim screeningovym vySetfenim
ledvin u narozenych déti vyznamné zvysil pocet
hlaseni této sledované diagnozy (graf 2), a to pre-
devsim diky casnéjsimu zachytu méné zavaznych
pripadd, které by se dfive nemusely do registrace
dostat (nebyly by diagnostikovany do 15 let véku
ditéte). V obdobi 1994-1999 se prevalence u na-
rozenych pohybovaly v rozmezi 1,7-3,1 na 10 000
Zivé narozenych. Porovname-li prevalence pouze
v obdobi 2000-2009, neni patrna zadna zmeéna
trendu prevalenci u narozenych déti (5,2-7,5 na
10 000 zivé narozenych), v ptfipadé celkovych
poctd je patrny naznak cyklickych zmeén. Procento
prenatalné diagnostikovanych pfipadt se v po-
slednich 10 letech pohybuje v rozmezi 13-38 %.
Nasledujici dva grafy jsou vénovany diagnoze
ageneze/hypoplazie ledvin. Z grafu 3 je patrné,
Ze pocet prenatalné diagnostikovanych pfipa-
df ve sledovaném obdobi mirné nardsta, pocet
postnatalné diagnostikovanych pfipadt narfista
vyznamné. V tomto pfipadé se uplatiiuji podobné
faktory jako u predchozi diagnézy (zména me-
todiky registrace VV na pfelomu let 1999/2000)
a rozvoj UZ diagnostiky v ramci postnatalniho
screeningu). Prevalence u narozenych se v obdobi
1994-1999 pohybovaly v rozmezi 1,7-3,0 na 10 000
zivé narozenych, v obdobi 2000-2009 pak mezi
3,9-7,7na 10 000 zZivé narozenych. Nariist preva-
lence je ve sledovaném obdobi v tomto pripadé
dan predevsim vys$im zachytem jednostranné
ageneze/hypoplazie (graf 4).
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Graf 1.  Prevalence cystickych ledvin v Ceské republice v obdobi 1994-2009, prenatélné a postnatélné diagnostikované pripady
Fig. 1. Prevalence of cystic kidney disease in the Czech Republic in 1994-2009, prenatally and postnatally diagnosed cases
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Graf 2.  Prevalence cystickych ledvin v Ceské republice v obdobi 1994-2009
Fig. 2. Prevalence of cystic kidney disease in the Czech Republic in 1994-2009
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Prevalence ageneze/hypoplazie ledvin v Ceské republice v obdobi 1994-2009, prenatéiné a postnatalné

diagnostikované pfipady

Fig.
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3. Prevalence of renal agenesis/hypoplasia in the Czech Republic in 1994-20009, prenatally and postnatally diagnosed cases

na 10 000 Zivé narozenych
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Prevalence ageneze/hypoplazie ledvin v Ceské republice v obdobi 1994-2009
4, Prevalence of renal agenesis/hypoplasia in the Czech Republic in 1994-2009
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Dalsi sledovanou skupinou jsou vrozené vady
srde¢ni. Na grafech 5 a 6 jsou ukazany prevalen-
ce pro Fallotovu tetralogii. Celkova prevalence
této VV zlistava ve sledovaném obdobi zhruba na
stejné urovni, od roku 2000 mirné nartista pro-
cento prenatalné diagnostikovanych ptipadu (viz
graf 5) azZ na vice nez 20 %. V pripadé prevalence
u narozenych vidime sice za celé obdobi trend
mirného nartstu, nicméné je dan predevsim niz-
§imi prevalencemi v prvnich tfech letech (1994 az
1996) a nelze vyloucit, ze v téchto letech nékteré
pripady nebyly nahlaSeny (zména metodiky od
roku 1994). Primérna prevalence u narozenych
byla 3,20 na 10 000 Zzivé narozenych a celkova
primérna prevalence byla 3,54 na 10 000 zZivé
narozenych. Podobny priibéh prevalenci je patrny
i u dalsi analyzované VV - transpozice velkych
cév. Na grafu 7 je patrny nartist prenatalné dia-
gnostikovanych pfipadli s maximem 25% v roce
2007. Na grafu 8 - prevalence této diagnézy u na-
rozenych - je opét patrny trend mirného nartstu,
nicméné s vylouc¢enim hodnot prvnich tfech let
(1994-1996) se prevalence opét vyznamneé nemeé-
ni. Primérna prevalence u narozenych byla 3,01
na 10 000 zivé narozenych a celkova primeérna
prevalence byla 3,38 na 10 000 zZivé narozenych.
Tfeti diagnézou z této skupiny VV je syndrom hy-
poplastického levého srdce. Na grafu 9 je patrna

na 10 000 Zivé narozenych

zmeéna pomeéru mezi prenatalné a postnatalné
diagnostikovanymi ptipady. Do roku 1999 je pte-
vaha postnatalné diagnostikovanych pifipadd,
v letech 2000 a 2002 se pomeér obraci a zvySuje
se podil prenatalné diagnostikovanych pfipada
z celkového poctu hlasenych diagndz (aZ na vice
nez75% v roce 2006). V roce 2009 byl tento podil
68%. Na grafu 10 je pak ukazan trend poklesu
prevalenci této vady u narozenych déti, diky
uaspésnosti prenatilni diagnostiky. Primérna
prevalence u narozenych byla 1,44 na 10 000 zivé
narozenych a celkova priimérna prevalence byla
2,86 na 10 000 zivé narozenych. Posledni analyzo-
vanou diagnézou z této skupiny je koarktace aorty
(graf11a12). Tato diagnoéza je ze vSech 4 sledova-
nych vrozenych vad srde¢nich nejcastéjsi. Graf
11 ukazuje prevalence prenatalné a postnatalné
diagnostikovanych pfipadd. Prenatalné diagnos-
tikované pripady jsou zachyceny az od roku 1999.
Nejvyssi procento prenatalné diagnostikovanych
pripadt bylo v roce 2003 (15,25 %), s prumeérem
7,5% za celé analyzované obdobi. Prevalence této
diagnoézy u narozenych déti se pres uvedené vy-
sledky prenatalni diagnostiky v obdobi 1994-2009
vyznamneé nemeéni (graf 12). Primérna prevalence
u narozenych byla 4,87 na 10 000 zivé naroze-
nych a celkova primérna prevalence byla 5,26 na
10 000 zivé narozenych.
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Graf 5. Prevalence Fallotova tetralogie v Ceské republice v obdobi 1994-2009, prenatélné a postnatalné diagnostikované pripady
Fig. 5. Prevalence of tetralogy of Fallot in the Czech Republic in 1994-2009, prenatally and postnatally diagnosed cases
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Graf 6.  Prevalence Fallotova tetralogie v Ceské republice v obdobi 1994-2009
Fig. 6. Prevalence of tetralogy of Fallot in the Czech Republic in 1994-2009
na 10 000 Zivé narozenych M narozeni O prenatalni diagnostika
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Graf 7.  Prevalence transpozice velkych cév v Ceské republice v obdobi 1994-2009, prenatélné a postnatalné diagnostikované pfipady
Fig. 7. Prevalence of large vessel transposition in the Czech Republic in 1994-2009, prenatally and postnatally diagnosed cases
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Graf 8.  Prevalence transpozice velkych cév v Ceské republice v obdobi 1994-2009
Fig. 8. Prevalence of large vessel transposition in the Czech Republic in 1994-2009
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Graf 9.  Prevalence hypoplazie levého srdce v Ceské republice v obdobi 1994-2009, prenatalné a postnatalné diagnostikované pripady
Fig. 9. Prevalence of left heart hypoplasia in the Czech Republic in 1994-2009, prenatally and postnatally diagnosed cases
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Graf 10.  Prevalence hypoplazie levého srdce v Ceské republice v obdobi 1994-2009
Fig. 10. Prevalence of left heart hypoplasia in the Czech Republic in 1994-2009
M narozeni O prenatalni diagnostika
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Graf 11.  Prevalence koarktace aorty v Ceské republice v obdobi 1994-2009, prenatalné a postnatalné diagnostikované p¥ipady
Fig. 11. Prevalence of aortic coarctation in the Czech Republic in 1994-2009, prenatally and postnatally diagnosed cases
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na 10 000 Zivé narozenych
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Fig. 12.

Treti skupina sledovanych diagnéz jsou vybrané
syndromy ze skupiny vrozenych chromozomo-
vych aberaci. Na grafech 13 a 14 jsou prezentova-
ny prevalence Downova syndromu. Z grafu ¢islo
13 je patrné, Ze prevalence prenatalné diagnos-
tikovanych pfipadt Downovy syndromu se ve
sledovaném obdobi plynule zvysuje (4,79-17,73
na 10 000 zivé narozenych), naopak prevalence
u narozenych klesa (7,79-3,31 na 10 000 zivé na-
rozenych) - viz graf ¢islo 14. Nicméné nartist pre-
valenci prenatalné diagnostikovanych pfipadi
je vyraznéjsi a je dan predevsim demografickou
situaci v CR - nar@ist primérného véku rodic¢ek
a zvysujici se podil rodicek nad 35 let véku v po-
slednich letech. Prenatalni zachyt Downova
syndromu se ve sledovaném obdobi zdvojnasobil
-ze 40 % na 80 % (maximum 83,14 %v roce 2008).
Dalsi grafy (¢islo 15 a 16) ukazuji prevalence pro
dalsi diagnozu z této skupiny - Edwardstv syn-
drom. Udaje o prenatdlni diagnostice v letech
1994-1995 nejsou k dispozici. Z grafu 15 je patrny
podrobny priibéh prevalenci, jako u Downova
syndromu. ZvySuje se prevalence prenatilné
diagnostikovanych pfipadfl a klesad prevalence
pripadl zachycenych aZ po narozeni (graf 16).
Zachyt se zvysil z cca 63% az na vice nez 96 %
v poslednich dvou letech. Primérnd prevalence
u narozenych byla 0,72 na 10 000 zZivé naroze-

EPIDEMIOLOGIE, MIKROBIOLOGIE, IMUNOLOGIE  2013,62,¢. 3
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Prevalence koarktace aorty v Ceské republice v obdobi 1994-2009
Prevalence of aortic coarctation in the Czech Republic in 1994-2009

nych a celkova primeérna prevalence byla 4,04 na
10 000 zZivé narozenych. Posledni prezentovanou
VV je Pataulv syndrom, nejméné Cetny z této
skupiny. Na grafu 17 je patrné, Ze se opét zvysu-
je podil prenatalné diagnostikovanych pripadi
(z30% vroce 1997 azna 100 % v roce 2009); pocty
prenatalné diagnostikovanych pfipada v letech
1994-1996 nejsou k dispozici. Graf 18 ukazuje, ze
Cetnosti této vady diagnostikované u narozenych
klesaji zvlasté od roku 2003, v roce 2009 nebyl
zachycen zadny pripad této diagnézy u naroze-
nych déti. Primeérna prevalence u narozenych
byla 0,40 na 10 000 Zivé narozenych a celkova
pramérna prevalence byla 1,48 na 10 000 zivé
narozenych.

DISKUSE

Screeningové testy se z celopopula¢niho hlediska
v nami sledovaném obdobi také méni a rozviji.
Jako prvni byl v CR zaveden druhotrimestralni
screening s hodnocenim tfech markert ze sé-
ra téhotné (tzv. triple test). S dal$im rozvojem
screeningovych metod se v CR nové uplatiiu-
je prvotrimestralni screening, popf. integrace
vysledkil prvotrimestralniho a druhotrimes-
tralniho screeningu = integrovany screening
[1, 2]. V ramci prvotrimestralniho screeningu
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Graf 13.  Prevalence Downova syndromu v Ceské republice v obdobi 1994-2009, prenatélné a postnatalné diagnostikované pfipady
Fig. 13. Prevalence of Down syndrome in the Czech Republic in 1994-2009, prenatally and postnatally diagnosed cases

na 10 000 Zivé narozenych
25

20 — I B

0 L L} L} L} L} L} L) L) Ll L} L} L} L} L) L} L}

1994 1995 1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 20|?9
ro

Graf 14.  Prevalence Downova syndromu v Ceské republice v obdobi 1994-2009
Fig. 14. Prevalence of Down syndrome in the Czech Republic in 1994-2009
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Graf 15.
Fig. 15.

na 10 000 Zivé narozenych

Prevalence Edwardsova syndromu v Ceské republice v obdobi 1994-2009, prenatélné a postnatalné diagnostikované pfipady
Prevalence of Edwards syndrome in the Czech Republic in 1994-2009, prenatally and postnatally diagnosed cases
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Graf 16.
Fig. 16.
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Prevalence Edwardsova syndromu v Ceské republice v obdobi 1994-2009
Prevalence of Edwards syndrome in the Czech Republic in 1994-2009
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Graf 17.
Fig. 17.

Prevalence Patauova syndromu v Ceské republice v obdobi 1994-2009, prenatalné a postnatalné diagnostikované pfipady
Prevalence of Patau syndrome in the Czech Republic in 1994-2009, prenatally and postnatally diagnosed cases
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Graf 18.
Fig. 18.

Prevalence Patauova syndromu v Ceské republice v obdobi 1994-2009
Prevalence of Patau syndrome in the Czech Republic in 1994-2009
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se nové vyznamné uplatiiuji kromé biochemic-
kych markeri i markery ultrazvukové (§ijové
projasnéni - nuchal translucency = NT, pfitom-
nost/nepritomnost nosni kistky = Nasal bone
a dalsi markery) [2, 3, 4]. Jak je uvedeno dale,
prvotrimestralni screening a ¢asna ultrazvukova
diagnostika se vyznamné zac¢inaji uplatriovat
v prenatalni diagnostice, pfedevsim vrozenych
chromozomovych aberaci, ale i strukturdlnich
VV v CR[4, 5]. To je samoziejmé v souladu s mezi-
narodné doporucenym postupem v prenatalnim
screeningu nejen vrozenych chromozomovych
aberaci [6]. Paralelné se snahou o screening vro-
zenych chromozomovych aberaci v CR se rozviji
i metody detekce a diagnostiky strukturalnich
vrozenych vad [7]. ZlepSuje se diagnostika za-
vaznych strukturdlnich VV jiz v I. trimestru
gravidity [8, 9].

Ze stfednédobého pohledu jsou patrné v Ceské
republice ur¢ité zmény v prevalencich nékterych
typi vrozenych vad. V pripadé vrozenych vad led-
vin (cystickd nemoc ledvin, ageneze/hypoplazie
ledvin) se prevalence u narozenych v obdobi do
roku 1990 vyznamné neménily [11]. Prenatalni
diagnostika téchto VV se v CR za¢ind uplatriovat
pravé az od zacatku 90. let [12]. V devadesatych
letech byl podil prenatalné diagnostikovanych
pripadd diagnézy cystickych ledvin v priméru
30% [13]. V pripadé diagnézy ageneze/hypoplazie
ledvin byl primérny zachyt ve stejném obdobi
25% [13, 14]. S rozvojem ultrazvukové diagnosti-
ky a jejim roz§ifenim v prenatalni i postnatalni
diagnostice se od roku 1995 zvysuji celkové pocty
zachycenych diagnéz jak cystickych ledvin, tak
iageneze/hypoplazie ledvin [15]. To je dano tim,
Ze se zvysSuji jednak pocty prenatalné, jednak
postnatalné diagnostikovanych pripadd. Je vSak
patrné, Ze za nartstem celkovych prevalenci stoji
predevsim narfist postnatalnich diagnéz [16].
Podil prenatilné diagnostikovanych ptipada
pro obé diagnoézy byl v obdobi 2000-2009 méné
nez20%.

Prevalence vrozenych srde¢nich vad v détské,
respektive v dospélé populaci, byla ovlivnéna
rozvojem kardiochirurgie. Diky ¢asnym chirur-
gickym korekcim, provadénym casto v primé
navaznosti na iispés$nou prenatalni diagnostiku
konkrétni vady, vyznamné stouplo prezivani je-
dincti i s komplexnimi vrozenymi vadami srdce
[17]. Vrozené srdecni vady v soudasnosti v Ceské
republice predstavuji nejcastéjsi skupinu vro-
zenych vad a v poslednich 15 letech predstavuji
vice nez 40 % z celku vSech diagnostikovanych
vrozenych vad [17]. Ve sledovaném obdobi 1994 az
2009 se prevalence u narozenych mirneé zvysuje
u Falottovy tetralogie a transpozice velkych cév,
v pfipadé diagnézy syndromu hypoplastické-
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ho levého srdce se prevalence v novorozenecké
populaci sniZuje a u diagnézy koarktace aorty
se prevalence u narozenych neméni. Celkové
prevalence (prenatalné a postnatdlné diagnos-
tikované pfipady) se u vSech ¢tyfech diagnéz ve
sledovaném obdobi mirné zvySuje. Ve srovnani
s pfedchozim obdobim jsou aktudlné dosahované
celkové prevalence v pripadé Falottovy tetralogie
a syndromu hypoplastického levého srdce vyssi
nez v obdobi do roku 1990 [18].

Celkové prevalence sledovanych chromozomo-
vych syndromiti (Downilv, Edwards@iv a Patauiv)
se v obdobi 1994-2009 zvysuji. To je dano tim, Ze
se vyznamneé zvysuje podil prenatilné diagnos-
tikovanych pripadi, zatimco pokles prevalenci
u narozenych déti neni tak vyrazny. Celkovy
narast prevalenci téchto syndromt je dan prede-
v$im nepfiznivou demografickou situaci v Ceské
republice. Procento rodicek 35letych a starsich
v CR se od roku 1994 do roku 2009 zvysilo ze 4 na
14 %. Zaroven se zvySuje i primérny vék rodicek
(CSU, 2012). V porovnani s pfedchozim obdobim
(1961-1993) je patrné, Ze se prevalence v prvni
poloviné Sedesatych let minulého stoleti pohybo-
valy v rozmezi 10-12 na 10 000 Zivé narozenych,
ve druhé polovineé Sedesatych a v sedmdesatych
letech se pohybovaly prevalence mezi 8-10 na
10 000 zivé narozenych [19]. Do roku 1988 se
uspésnost prenatalni diagnostiky Downova syn-
dromu postupné zvySovala az na 22 % prave v roce
1988. Suplatnénim vékové indikace pro invazivni
prenatalni diagnostiku (pro Zeny 35leté a starsi)
s detection rate (cca 30 %) v CR se zvy$uje i podil
prenatalné diagnostikovanych pfipadd v prvni
poloviné 90. let (30-38 %). Vysledky analyzy pfi-
padi z tohoto obdobi ukizaly opodstatnénost
vékové indikace - statisticky vyznamné zvySeni
rizika pro Zeny 35leté, hrani¢ni vyznamnost jiz
pro zZeny ve véku 34 let [20]. Porovnani aktudlnich
vysledkl prenatalni diagnostiky Downova syn-
dromu v mezinarodnim méfritku v souvislostech
se stdle rostoucim primérnym vékem rodicich
zen v zapadnich zemich - bylo uvedeno v publika-
ci Cocchi G. et al. [21]. Efektivita prenatalni dia-
gnostiky Downova syndromu, ale i Edwardsova
a Patauova syndromu, se vyznamné zvySuje
s celoploSnym zavedenim screeningovych tes-
tl (druhotrimestralni biochemicky screening).
Efektivita prenatalni diagnostiky Downova syn-
dromu se pohybuje v obdobi 1996-2005 v rozmezi
62-74 % [21]. V obdobi 2006-2009 jsou hodnoty
Uspésnosti prenatalni diagnostiky nad 80 %, a to
predevsim diky zavadéni prvotrimestralniho
screeningu a ¢asné invazivni prenatalni diagnos-
tiky (odbér choriovych klk - CVS). V pripadé
Edwardsova syndromu byla v obdobi 1997-2007
efektivita prenatalni diagnostiky 80% a v letech



2008-2009 se zvysila nad 90 %. U Patauova syn-
dromu byla tato efektivita v obdobi 1996-2005
v priméru 61%, v letech 2006-2009 se zvysuje
286 aznal00%.

Aktudlné a nové se v CR rozviji a uplatiiuje me-
toda neinvazivniho screeningu vrozenych chro-
mozomovych aberaci - vySetfeni z periferni krve
téhotné a detekce aneuploidii, napt. Downova
syndromu [22]. Tato metoda je zatim stale vedena
jako screeningova a ovéreni vysledkt karyotypu
plodu je nutné provést klasickou cytogenetickou
metodou [23, 24].

ZAVER

Celkové prevalence sledovanych diagnéz ze
skupiny vrozenych vad ledvin (cystické ledviny
a ageneze/hypoplazie ledvin) se ve sledovaném
obdobi zvysSuji predevsim diky rozvoji zobrazo-
vacich technik (ultrazvuk) a jejich uplatnéni
jak v prenatalni, tak postnatalni diagnostice.
Nartist u postnatalné diagnostikovanych pfipadi
je dan predevs$im diky evidenci méné zavaznych
pripadi (cystické ledviny) nebo jednostranného
postizeni (ageneze a hypoplazie ledviny). U sle-
dovanych diagnéz vrozenych srde¢nich vad se ta-
ké na poctu sledovanych pripadt podili vyznam-
nou mérou rozvoj ultrazvukové diagnostiky.
Celkové pocty se lehce zvys$uji, vyznamny pokles
prevalence u narozenych déti je diky prenatalni
diagnostice u zavazné diagnézy - hypoplazie
levého srdce. U vrozenych chromozomovych abe-
raci vidime nékolik, navzijem se prolinajicich
vlivii, které se podileji na vyslednych cetnos-
tech. Jednak je to zvySujici se podil prenatalné
diagnostikovanych pfipadd diky kvantitativni
ikvalitativni zméné screeningovych testl. Diky
tomu se zvySuje efektivita prenatalni diagnosti-
ky pti soucasném poklesu provadéné invazivni
prenatalni diagnostiky. Dal$im vlivem je zvysu-
jici se primérny vék téhotnych Zen a zvysujici
se podil téhotnych Zen ve véku 35 let a vice. Diky
tomu se zvySuji celkové prevalence Downova,
Edwardsova a Patauova syndromu v Ceské re-
publice. DalS$im faktorem, ktery by se mohl
podilet na zvySovani celkovych prevalenci je
posun prenatalni diagnostiky do ¢asnéjsich fazi
gravidity (I. trimestr). Diky tomu by mohl byt
prenatalni zachyt vy$si nez v ptipadé diagnosti-
ky v pozdéjsi fazi gravidity (II. trimestr), kdy by
se nékteré z pfipad Downova syndromu mohly
mezi koncem I. trimestru a druhotrimestralni
diagnostikou spontanné potratit.

Podékovani: Autofi by radi podékovali vSem 1éka-
fim a spolupracovnik@m, ktefi se Gi¢astni sbéru
dat nezbytnych pro celorepublikovou evidenci
1dajti o vrozenych vadach a jejich prenatalni dia-
gnostice, bez jejichz trpélivé a spolehlivé prace by
nemohlo vzniknout toto zpracovani.
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OCKOVANIE V SPECIALNYCH SITUACIACH

Komplexni pohled na problematiku oc¢kovani specifickych skupin
populace (pfi definovanych zdravotnich problémech, rizikovych fak-
torech apod.). Autofi se zabyvaji ockovanim ve vztahu ke vzniku ur-
¢itych onemocnéni, dale ve specifickych klinickych ¢&i fyziologickych
situacich, pfi celkové anestezii i imunomodulac¢ni 1écbé. Vénuji se téz
pfitomnosti adjuvancii ve vakcinach, lidskym embryonalnim bunkam

a vyrobé vakcin.
Milos Jesenak, Ingrid Urbancikova a kolektiv

Mladd fronta a. s., Edice Aeskulap,
doporucend cena 350 K¢

Ockovanie

v $pecidinych situicidach

Objednavky zasilejte e-mailem nebo postou: Nakladatelské a tiskové stiedisko CLS JEP, Sokolska 31,
120 26 Praha 2, fax: 224 266 226, e-mail: nts@cls.cz. Na objednavce laskavé uvedte i jméno Casopisu,

v némz jste se o knize dozvédéli.
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