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Bude mit nase dalsi dité taky vadu ?

Proc se to stalo?

Co se s tim da délat ?

Jaky bude Zivot naseho ditéte?

Bude mentalné postizené ?

Bude mit dalsi vady?

. Da se to operovat?

) N % o
Co jsme délali Spatné Da se téhotenstvi ukoncit?



ProC€ genetické

vysetreni

Specifikovat =
zavaznost vady |



ProC€ genetické

vysetreni

Urcit riziko —
postizeni pro dalsi | 7
déti v rodine



ProC€ genetické

vysetreni

Naplanovat
prevenci:

* Prekoncepcni
* Prenatalni




Postnatalni diagnostika




Prenatalni diagnostika

1. trimestr

- Biochemické parametry: PAPP-A ,fbetaHCG
- UZ vySetieni LN , nosni kistka , reverzni tok DV
2.trimestr
biochemické parametry : AFP , E3, HCG (triple test)
integrované riziko
UZ vysetreni v 20.-22.t.g.

NIPT neinvazivni screening aneuploidii z volné
fetalni DNA
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\— NIPT - volna fetalni DNA v maternalni cirkulaci

> ' Detekovatelna od 5. tg
Po porodu mizi za 30-60 minut
3 — 25 % celkové cirkulujici DNA

Plavod z trofoblastu




N € NIPT

x .« aneuploidie 21, 18, 13
> » aneuploidie pohlavnich chromozému (monozomie X)
e triploidie
* mikrodele¢ni syndromy — piGeorge, Cri-du-chat, Wolf-Hirschorn, Prader Willi/Angelman sy
-monogenné dédi¢né vady
* jiz od 8. tydne téhotenstvi
- fetalni frakce
* BMI >35

* nizké riziko vrozené chromosomalni chyby




Od ultrazvuku k sekvenovani

Postnatalné
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Izolované srdecéni vad

ENVs

SG- monogenni etiologie -10%
CNVs- copy number variants-10%
Env-vnéjsi teratogeny -2%
Neznama — 78%
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zajimavost ...




Sy.Noonanové +LQT

Proband nar. 2016
1.gravidita PLSVC
Ultrazvukovy nalez u plodu prenatalné

Vrozena srde¢ni vada — Unroofed coronary sinus
Dilatace ledvinoveé panvicky l.dx

Porod 39.t.g por.hm.2360 g/ 45cm

ve 3 mésicich 4560 g, Ostium of ggof of
v .. CS
v 20 mésicich 77 cm
hypertelorismus, mensi mandibula, velka ¢tvercova hlava,
dilatace ledvinové panvicky , unroofed coronary sinus Unroofed
CS

VySetreni: Karyotyp 46,XY, ARRAY-CGH norma

NGS : PTPN11 c.1507G>C - Sy Noonanové
KCNH2 ¢.1750G>A - Long-QT 2 syndrom



Matka 1990

Opakované kolapsoveé stavy

KCNH2 c.1750G>A

Otec 1987
porodni hm. 2500g/47cm,
Dysgrafik , dyslektik, ,, srdce sportovce’

PTPN11 -?

1525355598238-Noonan, LQT
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Preimplantacni geneticka diagnostika

Znama genova mutace

Cyklus umélého oplodnéni

Karyomapping
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v" u chromosomalnich vad a monogenné dédiénych syndromu

je vétsinou vztah genové poruchy a srde€ni vady dobre znam
a postizeni maji s urcitou procentualni pravdépodobnosti
typickou vadu.

v' V pfipadé monogenné podminéné vrozené srdecni vady

S

je mozné provést preimplantacni genetickou diagnostiku u
embryi

bl
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