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O Cem budeme mluwvit?

e Co je prenatalni diagnostika a ¢im se zabyva.
 Ukoly prenatilni diagnostiky.
 Metody vySetieni:

= Newvazivni

= Invazivni

* Vrozené vyvojové vady.



Prenatalni diagnostika

e soubor metod a postupu vyuzivanych k diagnostice u
jesté nenarozeného jedince

e zahrnuje nejen diagnostiku ale 1 1é¢bu (prenatalni
terapie)
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Ukoly prenatalni diagnostiky

e Diagnéza, prognoza
e Specifickd opatfeni pro dalsi prubé&h t€hotenstvi
e Prenatalni terapie plodu

e Ukonceni tehotenstvi
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Déleni prenatalni diagnostiky

e Nemvazivni

e Invazivni



Neinvazivni prenatalni diagnostika

e Vysetfeni biochemickych markert
= Alfa-fetoprotemn (AFP)
* Choriovy gonadotropimn (hCG)
= Nekonjugovany estriol (uk)

e Ultrazvukové vySetfeni
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Invazivni prenatalni diagnostika

e Amniocentéza
* Odbér choriovych klku
e Kordocentéza

e Fetoskopie



Vrozené vyvojové vady

* Odchylky od normalniho prenatilniho vyvoje lidského
jedince

o Zapri¢inéného genetickymu faktory, faktory vnéjsiho
prostiedi ¢1 obéma skupimnami faktoru
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Rozdé€leni vrozenvch vad

e Podle mechanismu:
= Malformace
= Disrupce
= Deformace
= Dysplasie

e Podle Cetnosti a komplexnosti:
Isolované vady

Sekvence

Asoclace

Syndrom
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PriCiny vrozenych vad

e Genetické priciny
* Chromozomalni aberace
» Monogenné podminéné vrozené vady
= Multfaktorialné podminéné vrozené vady

e Vné&isi faktory
= Teratogeny biologické povahy

» Teratogeny chemické povahy
» Teratogeny tyzikalni povahy
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Downuv syndrom

e Geneticky podminéné onemocnéni zapri¢inéné
genomovou mutaci, jejimz vysledkem je trisomie
21.chromozomu
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Edwardsuv syndrom

e Trisomie 18
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Patautuv syndrom

e Genetické onemocnéni vyvolané pritomnosti tfetiho
chromozomu 13




Turneruv syndrom

e X0



Klinetelteruv syndrom
. XXY




Supermale a superfemale

* XYY a XXX
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Dékujeme za pozornost



