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Downův syndrom 

 „Je téměř jisté, že lidé s Downovým syndromem tu byli vždycky. První 
zaznamenaná podoba osoby s charakteristickými rysy této diagnózy 
byla nalezena na oltáři v Cáchách v Německu, s datem vzniku 1505“ 
(Selikowitz, 2005, s. 38). 

 První informace – Etienne Esquirola 1838  - označil za kretenismus 
 Nemoc poprvé popsal anglický lékař  John Langdon Down - 1862  
 Chromozomální aberace - trisomii 21. chromozómu – francouzský lékař 

a genetik  Jerome Lejeune  - 1958  
 

Madonna and Child, Andrea Mantegna —  1460  
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 Prevalence: 1 – 5/10000: srdeční vady, zhoršená funkce štítné žlázy, respirační 
nemoci, sníženou imunitou, poruchami zraku a sluchu, hypermobilita, hypotonie 
(rozvoj hrubé i jemné motoriky).   

 lehká (IQ mezi 50 a 70 body) nebo střední (IQ mezi 35 a 50 body) mentální 
retardace 

 těžké či dokonce hluboké mentální retardace (IQ 20 až 35 či nižší) X IQ 
na hranici normálního pásma (kolem 80 bodů) 

 charakteristické rysy 

Downův syndrom 
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Screeningové testy v 
těhotenství 

 cíl screeningu: identifikace těhotenství s vyšším rizikem 
vrozené vady a poskytnutí cílene prenatalní diagnostiky 

 screeningova vyšetřeni sice neurčí, zda je plod skutečně 
postižen, ale zúží skupinu těhotných se zvýšeným rizikem 

 kritéria screeningu 
 a) jednoduchý, nenáročný, snadno proveditelný 
 b) vysoká senzitivitu a specificitu 
 c) ekonomicky únosný pro veřejný zdravotnický systém,    

 dostupný všem pacientkám 
 d) nezatěžující matku a plod 
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Screeningové modely 
GENNET 2004 - 2013 

 sekvenční test / modifikovaný 
integrovaný test + UZ (20.- 22.t.gr.) 

 kombinovaný test + UZ (20.- 
22.t.gr.) 

 triple test + UZ (20.- 22.t.gr.) 
 UZ (20.- 22.t.gr.) 
 genetická konzultace: věk, anamnéza 
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Gennet 2004 – 2014: 423 
T21 

I. trimestr 48417 
vyšetření

UZ kombinovaný test

 II. trimestr 136274 
vyšetření

uz AMC

AMC 26094 I. trimestr 48417 vyšetření

UZ vyšetření CVS

CVS 1295  
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Diagnostika T21 – indikace 
k CVS/AMC 

indikace

komb.t. UZ II.t.
triple t. integr. t.
věk,anam.

2004-2007 2008-2014 
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Diagnostika T21 ČR 2013 x GENNET 
2004-2007 x 2008-2013 x 2014 

PRENATÁLNÍ DIAGNOSTIKA V ČR V ROCE 2013 
Vladimír Gregor, Antonín Šípek,Antonín Šípek jr., Jiří Horáček 
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Diagnostika T21 ČR 2013 x GENNET 
2004-2007 x 2008-2013 x 2013 x 
2014 (16% ne kombinovaný test!!!) 

PRENATÁLNÍ DIAGNOSTIKA V ČR V ROCE 2013 
Vladimír Gregor, Antonín Šípek,Antonín Šípek jr., Jiří Horáček 
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Invazivní vyšetření               
ČR x GENNET 

GENNET s.r.o.
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Gennet –  dg. 493  T 21 
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Invazivní vyšetření         
T21 2013:ČR x GENNET 

PRENATÁLNÍ DIAGNOSTIKA V ČR V ROCE 2013 
Vladimír Gregor, Antonín Šípek,Antonín Šípek jr., Jiří Horáček 

invaze

CVS AMC
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 11,8 

T21

T18

T13

gonozom.aberace

jiné autozom.
aberace

T 21

ČR GENNET

16% 

10 

41 

4 
12 

37 chromo.aberace

ČR GENNET

18% 

invaze

ČR GENNET

17% 

17% 

PRENATÁLNÍ DIAGNOSTIKA V ČR V ROCE 2013 
Vladimír Gregor, Antonín Šípek,Antonín Šípek jr., Jiří Horáček 
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Závěr  
kritéria screeningu: a) jednoduchý, nenáročný, snadno proveditelný b) vysoká 
senzitivitu a specificitu c) ekonomicky únosný pro veřejný zdravotnický systém,    
dostupný všem pacientkám d) nezatěžující matku a plod 

 Screening I. trimestru = kombinovaný test v ČR 
(ne)existuje ?16% T21 v roce 2014 nemělo 
kombinovaný test 

 NIPT – změna sceeningových modelů 
 Biochemie II. trimestru ?, pokud nebude všem 

těhotným dostupný kvalitní screenig I. trimestru 
 Různé screeningové modely – kvalitně provedený a 

interpretovaný integrovaný test 
(ne)zvyšuje?počet invazivních vyšetření                                                    
ČR 2013 16,9 invazí /1CA – GENNET 2013 16,0 
invazí /1 CA – GENNET 2014 11,0 invazí /1 CA 
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Děkuji za pozornost 
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Kostelní 9 

170 00  Praha 7 

Tel.: +420 222 313 000 

Fax: +420 222 315 577 

E-mail: info@gennet.cz 
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Centrum lékařské genetiky a reprodukční 
medicíny 
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