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Rok 2021 byl ve zdravotnictvi poznamenan koronavirovou pandemii,
ktera vyznamné ovlivnila také ¢innost mnoha zdravotnickych zafizeni.
V pripadé testovani a vySetfovani téhotnych Zen, bylo potfeba zachovat
béZny standard poskytované péce a proto v této oblasti k pfilis velkym
zménam nedoslo.

Zlinské genetické centrum, které je tvoreno laboratoremi lékarské genetiky pusobicimi v rdmci
spolecnosti Vase laboratore s.r.o. a Centrem prenatdini diagnostiky a genetiky PREDIKO, s.r.o.
rozvijelo svoji ¢innost také v roce 2021.

Od roku 2017 nabizi PREDIKO, s.r.o. medicinské sluzby v oblasti
prenatalni diagnostiky a genetického poradenstvi v novém objektu

na adrese: LeSetin 1/6966, 760 01 Zlin. DalSi detailni informace, které
nejsou pfimo zahrnuty v této souhrnné zpravé o ¢innosti Zlinského
genetického centra, je mozno ziskat prostfednictvim webovych stranek
www.genetika-zlin.cz nebo pfimo na strankach spolecnosti

Vase laboratore s.r.o. - www.vaselaboratore.cz a spolecnosti
PREDIKO, s.r.o. - www.prediko.cz.
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CENTRUM PRENATALNI DIAGNOSTIKY A GENETIKY

s

PREDIKO, S. R. O. - DALSi ROZSIiRENi CINNOSTI

V roce 2021 bylo v ambulanci IékaFské genetiky spadajici pod
Centrum prenatalni diagnostiky a genetiky Prediko, s.r.o.
provedeno 1 485 genetickych konzultaci u pacientd a 440
konzultaci u darc gamet.

Rok 2021 byl opét poznamendn celosvétovou pandemii infekce
Covidu-19. Jsme velmi radi, Ze se po cely rok podafilo zachovat plny
provoz ambulance a to i pres to, Ze vétSina genetickych konzultaci
spadd pod tzv. neakutni péci.

Déle bylo vy3etifeno 86 détskych pacientll - opét se jedna o nardst
oproti roku 2020.

Po pacientech centra bylo striktné vyZzadovano dodrZovani
preventivnich opatfeni - noSeni respiratoru, dezinfekce rukou

a dodrZovani odstupl. Také ¢ast roku, v dobé nejvétsino
vyskytu pripadl infekce v populaci, byla omezena pfitomnost
doprovazejici osoby na prenatalni UZ vySetfeni a trvale je,
kromé cilenych genetickych konzultaci u déti, omezen vstup
doprovazejicich déti do naSeho centra. Respektovanim téchto
opatfeni se ndm podafilo po celou dobu zachovat piny provoz
centra a minimalizovat rizika infekce u téhotnych klientek, které
jsou rizikovou skupinou.

SCREENING V 1. TRIMESTRU TEHOTENSTVi
ULTRAZVUKOVA DIAGNOSTIKA

Na provadéni prvotrimestralni ¢asti integrovaného testu se podilelo
7 ultrazvukovych pracovist. NejvétSi pocet vySetfenych Zen opét pro3el
nasim Centrem prenatalni diagnostiky a genetiky PREDIKO, s.r.o.

Spektrum provadénych vysetfeni v naSem centru zahrnuje také
prenatalni echokardiografické vysetreni.

BIOCHEMIE

Biochemicka vySetfeni byla provedena pro 5 069 screeningl

v prvnim trimestru a 3 636 screeningl ve druhém trimestru. Cast
vySetfeni v 1. trimestru jsme provadéli pro dalsi centra prenatalni
diagnostiky, kterd si hodnocenfi screeningu provadéla samostatné.
V roce 2021 doSlo k poklesu poctu provedenych biochemickych
vySetfeni - v prvnim trimestru o 565 vySetfeni a ve druhém
trimestru dokonce o 1 228 vySetreni.

NEINVAZIVNi TESTOVANi - HARMONY PRENATAL
TEST, MATERNIT 21 PLUS A MATERNIT GENOME

Neinvazivnimu prenatalnimu testovani se vénujeme od roku 2012.

Cilem neinvazivnich testd je v€asny zachyt Downova syndromu
(mozny jiz od 9. tydne téhotenstvi) a dalSich chromosomalnich
abnormalit plodu, predchézeni invazivnim zakroklm u skupiny
Zen, které jsou na zakladé screeningu oznaceny jako ,vysoce
rizikové.” V neposledni fadé je to také sniZzeni poctu faleSné
pozitivnich vysledkd vznikajicich pfi béZném screeningu.

Spolecnost Vase laboratore s.r.o. ve spolupraci s Centrem
PREDIKO, s.r.o. nabizeji téhotnym zenam 3 rlizné neinvazivni testy
(kompletni specifikace test( v tabulce na strané 9).

Vroce 2021 se na nasich pracovistich provedlo celkem 434
neinvazivnich prenatalnich test(. Z toho bylo 134 testd MaterniT 21
PLUS, 57 testd MaterniT GENOME a 243 testd Harmony. 424 testd
bylo negativnich/s nizkym rizikem, 4 testy nevysly a pouze 6 testl
bylo pozitivnich/s vysokym rizikem, z toho 4x pro trisomii 21 a 2x pro
monosomii X. Oproti loriskému roku (156 testt) doslo k vyraznému
nardstu poctu NIPT testl o 278 %.

Typ screeningu

Integrovany

Integrovany + triple test

Biochemie v 1. trimestru - samostatné

16
17
18
19
20
21
22
23
24
25
26
27
28
29
30
31
32
33
34
35
36
37
38

Pozitivni DS

50(1.5%)
71(2.0%)

4
7

11
19
32
42
61
64
116
127
176
216
293
356
323
317
271
241
215
171
172
144
111
92
57
39
23
19
10

Pozitivni NTD  Pozitivni 18 + 13 + SLO
2(0.1%)+11(0.3%)+3(0.1%)
5(0.1%)+11(0.3%)+5(0.1%)

134(3.9% )
148(4.1%)

0,1%
0,2%
0,3%
0,5%
0,9%
1,1%
1,6%
1,7%
3,1%
3,4%
4,7%
5,8%
7,8%
9,5%
8,6%
8,5%
7,3%
6,5%
5,8%
4,6%
4,6%
3,9%
3,0%
2,5%
1.5%
1,0%
0,6%
0,5%
0,3%
0,1%
0,0%
0,0%
0,0%

Age (Years) Count Percentage (%) Cumulative (%)

0,1%
0,3%
0,6%
1.1%
2,0%
3,1%
4,7%
6,4%
9,5%
12,9%
17,6%
23,4%
31,3%
40,8%
49,4%
57,9%
65,2%
71,6%
77,4%
82,0%
86,6%
90,4%
93,4%
95,9%
97,4%
98,4%
99,0%
99,5%
99,8%
99,9%
99,9%
100,0%
100,0%

Median age

VEKOVE ROZDELENI A TYP SCREENINGU

Nejcastéji zastoupena vékova kategorie Zen, které prosly
screeningem, byla 27 az 34 let. Tyto Zeny tvorily z celkového poctu
vySetfenych Zen 59,8 %.

V roce 2021 byla silné zastoupena vékova skupina Zen 35 a vice
let, konkrétné 22,6 % ze vSech provedenych screeningovych
vySetreni.

Celkové vékové rozlozeni u provedenych screeningovych vySetreni
je patrné z nize uvedeného obrazku. Silné je zastoupena vékova
skupina Zen 35 a vice let.




>{ Gynekologové
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JAKO NEJEFEKTIVNEJSI SCREENINGOVY

MODEL A VYUZITI TRIPLE TESTU, JAK
SOUCASTI INTEGROVANEHO TESTU,
KAZUISTIKA PROKAZUJICI VYZNAM

INTEGROVANEHO TESTU.

Diky provadéni integrovaného testu bylo pouze 5.9 % pozitivnich

vysledkl. Zejména diky této nizké pozitivité integrovaného testu jsme

na nasem pracovisti provedli v roce 2021 pouze 97 invazivnich zakrokd,

0 coZ predstavuje 2.8 % z celkového poctu provedenych integrovanych
testl. Detailni analyza typu a poctu provedenych invazivnich zakrokd
je uvedena v bodé& 10) Cinnost cytogenetické laboratoFe. Srovnani
jednotlivych screeningovych programa je uvedeno v nasleduijici tabulce
a jejim grafickém zobrazeni. Tabulka a graf zachycuiji situaci, kdy je
srovnatelnd FPR (false positive rate - faleSna pozitivita) jednotlivych
screeningovych program a také ukazuji, jak by musely byt upraveny cut
off u téchto programda.

VYSETRENi NABiZENA CENTREM PREDIKO, S.R.O.

Prvotrimestralni screening neni hrazen z prostiedkd verejného
zdravotniho pojiSténi a to ani Zadnym zastupnym mechanismem.
Na druhé strané zdravotni pojiStovny téhotnym Zenam na

tento typ screeningu pfispivaji nad ramec béZzného zdravotniho
pojisténi. Pro rok 2021 jsme pfipravili pro téhotné Zeny, které
absolvuji kombinovany screening v centru Prediko, s.r.o. celou
fadu vyhod, o kterych jsou Zeny i oSetfujici |ékaFi informovani
prostfednictvim webovych stranek http://www.prediko.cz.

V pripadé vyssiho rizika prenatdiniho screeningu nabizime téhotnym
Zendm moznost neinvazivniho vysetreni** détdtka pomoci testi
Harmony Prenatal Test, MaterniT GENOME a MaterniT 21 PLUS

za zvyhodnéné ceny.

V ramci reZimu pro samoplatce nabizime tyto vyhody:

+ VySetfeni Stitné Zlazy v téhotenstvi

+ Vy3etfenirizika preeklampsie

+ Na Zadost pacientky i bez indikovaného rizika, moznost
kardiologického vy3etfeni

Ceny, pfispévky jednotlivych pojistoven a dalsi ddlezité informace
najdete na strankach http://www.prediko.cz.

** Neinvazivni testy jsou nejmodernéjsim zpiisobem zisténi nejcastéjsich geneticky podminénych vad

a jsou alternativou k provedeni invazivnich zakroki (CVS — odbér choriovych kikil, AMC — amniocentéza).

V soucasné dobé provadime

a vyuZivame vysledky triple testu ze dvou divodu:

+ Jsou zeny, které bohuZel neabsolvuji z riznych ddvodu
screening v 1. trimestru. Pro tyto Zeny triple test zlistava
jedinou, byt ne optimalni alternativou provedeni screeningu.

integrovaného testu. Nasi snahou je, aby nami provadény
screening byl na jedné strané maximalné senzitivni, a na
druhé strané jsme méli co mozna nejméné faleSné pozitivnich
vysledkd. To Ize docilit praveé integraci vysledkU ziskanych

v prvnim trimestru s vysledky triple testu.

V roce 2021 bylo vy3etfeno celkem 82 plodovych vod (PV),

15 choriovych klk{ (CVS), 2 aborty (A) a 1 501 perifernich krvi.

I nadale pokracujeme ve vySetfovani gonosomalnich mozaik

u sterilnich a dysfertilnich parl metodou FISH, v detekci

SHOX genu souvisejiciho s poruchami rdstu u déti a v detekci
DiGeorgova syndromu. Za lorisky rok bylo na pracovisti
cytogenetiky vySetfeno 7 vzorkl na ziskané chromosomové
aberace (chromosomové zlomy), které mohou vznikat nadmérnou
expozici jedince klastogeny nebo zhorSenou funkci reparacnich
mechanismU. Pocet nalezenych patologii odpovida statistickému
zachytu na pocet vysetienych vzorkd.

Plodové vody, choriové klky, novorozenci

Periferni krev  Plodovd voda Choriové
novorozenec klky

Down(v syndrom +21 0 4 0

Edwards{v syndrom +18

Patauliv syndrom +13

Triploidie

Turner(v syndrom 45,X
Triple X syndrom 47, XXX

ol ol o ©

Klinefelterlv syndrom 47,XXY
Syndrom Jacobsové 47, XYY

ol ol o o o o of ©
ol ol o o o of ©

Ostatni (translokace, inverze, delece,...)

Celkem 82 plodovych vod (2x dvojcata), 15 choriovych klkii
(nevykultivovalo se 8 CVS — malé mnoZstvi vstupniho materidlu) a 2 aborty.

Celkem patologie

Periferni krev  Plodovd voda Choriové
celkem klky

0

Downdv syndrom +21 0

Edwards{v syndrom +18

Pataulv syndrom +13

Triploidie

Turner(v syndrom 45,X

Triple X syndrom 47, XXX

ol ol o o o ©

Klinefelter(iv syndrom 47,XXY
Syndrom Jacobsové 47, XYY 1

ol ol ol ol o o o of &
ol ol ol ol o o ©

Ostatnf (translokace, inverze, delece,...) 16

Celkem: 1501 perifernich krvi + 82 plodovych vod + 15 choriovjch klkii + 2 aborty.

+ Tento nas pristup neniv rozporu, ale naopak je zcela v souladu
s doporucenim CGPS, publikovaném v Ceské gynekologii
(Unzeitig et al. 2012), dale s doporucenim SLG publikovaném
v Aktudlni gynekologii a porodnictvi (Santavy et al. 2014) a také
v souladu o laboratornim screeningu publikovaném v ¢asopisu
CSKB Klinick& biochemie a metabolismu (Loucky et al. 2015)

a jeho aktualizovanou verzi z roku 2018.




CINNOST LABORATORE MOLEKULARNI BIOLOGIE

V navaznosti na ¢innost genetické poradny bylo v nasi laboratofi
molekularni biologie provedeno DNA vySetfeni celkem u 1 480
pacientl - dysfertilnich pard a potencidlnich darct gamet. Zjisténé
mutace - viz tabulka.

Detekované mutace:

FVL heterozygot 202
FVL homozygot 8
Fll heterozygot 62

FIl homozygot

pdel Y

CF
F508del

| -|

17

CFTRdele2,3(21kb)

3659delC

3272-26A>G

71145G->A

RT7H

prenaset

10

nemocny

35deG GJB2
prenaset 16
nemocny 0

W24X GJB2
prenasel 3
nemocny 0

premutace

intermedidinf alela

CAH

delece

heterozygotni varianta

28

homozygotnf varianta

Applied
Biosystems
GeneMapper Software 5
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Kromé laboratornich vySetfeni souvisejicich s genetickou poradnou a centry
asistované reprodukce je nase laboratof pevnou soucasti vySetfovacich procest
v Sirokém spektru klinickych jednotek - hematologie, onkohematologie, interni
medicina, revmatologie, gastroenterologie, neurologie. Tato spoluprace

v poslednich letech ziskava vyrazné neregionalni méfitko. Diky Spickovému

vybaveni a personalnimu obsazeni se naSe pracovisté Fadi mezi nejmoderné;jsi

laboratoFe molekularni biologie v Ceské republice.

V navaznosti na provadény prenatalni screening byla metodou QF-PCR vySetfena
plodova voda u 78 pacientek a choriové klky u 21 pacientek. Pocet zachycenych
aneuploidnich plodd uvadi nasleduijici tabulka.

MoZnost

provedeni

od (tyden
téhotenstvi)

Forma
prezentace
vysledku

Vhodny pro
vicecetné
téhotenstvi

Testované
chromozomy

Vydani

Nézev testu vysledku (dny)

o 21,18,13,X, Y Do 7 pracovnich dnf 9.900 K¢
hqrmonu 10. Ano (pouze dvojcata) + DiGeorglv od dorucenivzorku  Vysoké/ nizké riziko 10.900 K¢
PASNAISGLERS syndrom do laboratore 12900 K¢

Vsechny chromozomy
-+ 8 mikrodelecnich syndromd
9. Ne Prebytecné nebo chybéjici
mnozstvi chromozomalnho
materidlu s rozlienim > 7Mb

Do 7 pracovnich dnf
od doruceni vzorku
do laboratofe

MaterniT

GENOME

17.500 K¢

Pozitivni / negativni

. 22,21,18,16,13 Do 7 pracovnich dnf
MaterniT21 9, Ano -+ 8 mikrodelecnich od dorucenfvzorku  Pozitivni / negativnf 12.000 K¢
PLUS syndromiX,Y do laboratofe

SPOLECNOST VASE LABORATORE S.R.O. VE SPOLUPRACI
S CENTREM PREDIKO, S.R.0. NABIZEJi TEHOTNYM
ZENAM 3 RUZNE NEINVAZIVNI TESTY

Obecné informace o |ékafské genetice ve Zlinském kraji:
Skupina spolecnosti nabizejicich sluzby laboratorni mediciny:
Klinicka genetika a prenatélni screening:

Neinvazivni testovani:

www.genetika-zlin.cz
www.vaselaboratore.cz
www.prediko.cz
www.harmony-test.cz
www.maternit21.cz
Wwww.neinvazivnitestovani.cz

www.neinvazivnetestovanie.sk

QF-PCR narozeni zdravého ditéte po IVF. Jeho principem je vybrat
pro zavedeni do délohy embryo s normalnim poctem
Downlv syndrom +21 4 3 chromosom. Tato embrya maji nejvyssi Sanci na Uspésné
0 uhnizdéni v déloze a narozeni zdravého ditéte. Pocty

vySetfeni uvadi nasledujici tabulka.

Plodovéd voda  Choriové klky

Edwardsv syndrom +18

0
Pataudv syndrom +13 0 0
0 1

Aneuploidie X, Y
Pocet pacientek

V roce 2017 laboratof molekularni biologie Gsp&gng — oretemby

zavedla preimplantacni geneticky testaneuploidii u embryi
(PGT-A/PGS). PGT-A je postup zvysujici pravdépodobnost

Priimérny pocet embryf na pacientku



Pes equinovarus unilateralnf Q66.0 n uz
- ~ Hydrocefalie Q04.2 a AMC
C E L KOVY P R E H L E D Hepatomegalie/Hyperechogenni plice bilaterdini 044.7/Q33.8 n AMC
N A M| ZACHYCEN YC H Multicystické dysplézie pravé ledviny Q618 n u
, ~ v v o/ , Transpozice velkych cév Q203 n AMC
N E_J ZA\/AZ N EJ S | C H PATO LO G | | Hydrops/ageneze cavum septi pelucidi/defekt komorového septa 089.8/Q04.0 n AMC
Acranius Q00.0 n Uz
Hydrocefalus Q03.9 n AMC
Tézka hornf dyspldzie Q77.1 n AMC
Centrum prenatdini diagnostiky a genetiky PREDIKO Pes equinovarus bilateralni Q66.0 n vz
Dermoidni cysta ovaria Q50.1 n Uz
Multicystickd dyspldzie jedné ledviny Q61.8 n Uz
Diagndza slovy / popis vyvojové vady Diagndza IVFa/n Metody prenatdini diagnostiky Downdv syndrom Q90.0 n AMC
AV kanal/hydrops Q89.8/Q21.2 n Uz Transporice velkjch tepen Q203 n AMC
Rozitép patra Q37.1 n AMC Dandy-Walker abnormalita Q04.6 n AMC
Deformity koncetin/hypoplézie levého srdce 066.9/Q23.4 n uz Polydaktylie/deformita ruky Q69.0/Q68.1 n AMC
Acranius gemini A (bez vady), B (vada) Q00.0 n uz Omfalokéla Q792 n uz
Dilatace ledvinné panvicky Q62.0 n uz Downiv syndrom Q90.9 n Qs
Downilv syndrom Q90.9 n w5 Hypertrofie klitorisu Q52.8 n Uz
RozStép rtu a patra Q37.1 n Uz Vrozend cysta ovaria Q50.1 n Uz
Hydrops/rozstép rtu a celisti 089.8/Q37.1 n uz Perzistujici levostrannd hornf dutd Zfla Q26.1 n AMC
Ageneze ductus venosus/z(izenf aorty Q27.0/Q25.1 n AMC Plicni sekvestrace Q332 n uz
Zdvojend ledvina Q63.0 n Uz Hydronefréza bilateralni Q62.0 n Uz
Defekt komorového septa Q21.0 n uz Turnerdy syndrom Q96.0 n Vs
Pes equinovarus bilaterdIni (gemini/plod A) Q74.2 n uz Downiv syndrom Q90.9 n Qs
Downilv syndrom Q90.0 n AMC Hypopldzie nebo mal.vermis Q04.3 n AMC
Gastroschiza/hypoplazie levého srdce 079.3/Q23.4 n uz Hydronefréza Q62.0 n Uz
Pes equinovarus/front. encefalokéla/defekt koncetin Q01.0/Q66.0 n uz Redukeni deformita levé ruky Q7.3 n AMC
Downdlv syndrom Q90.9 n s Hemivertebra Q764 n uz
Jednostrannd ageneze ledviny Q60.0 n uz
Pravostranny aortalni oblouk 0254 n AMC
Fallotova tetralogie Q213 n AMC
Jednostrannd ageneze ledviny 060.0 n AMC
Ventrikulomegalie Q03.9 a uz
Hydronefréza jednostrannd 062.0 n uz
Megavesica Q64.3/Q62.1 n AMC
Podkovovitd ledvina Q63.1 n AMC P 0 Z N A M KY
Atrézie duodena Q41.0 n AMC
Syndaktylie/deformita prstti na ruce 070.9/Q68.1 n uz
Deformita kosti Iytkové a holenni/defekt dolni konc. 068.4/Q72.8 n Uz
Zkracent lytka/pes equinovarus 066.4/Q72.8 n uz
Hypoplazie levého srdce Q234 n AMC
Hypoplazie dolnf ¢asti vermis Q04.3 n AMC
Polydaktylie/omfalokéla/defekt komorového septa/oboustranny rozstép 079.2/Q69.9 a uz
Ageneze corpus callosum/mikrogyrie Q04.0/Q04.3 n AMC
Ventrikulomegalie Q03.9 n uz
Pes equinovarus bilaterdlni/spastické drzenf rukou 066.0/Q68.1 n AMC
Pes equinovarus unilaterdlnf 066.0 a uz
Transpozice velkych tepen Q203 n AMC
Transpozice velkych tepen/dystopickd ledvina 020.3/Q63.2 n uz
Porucha riistu dlouhych kostf Q77.9 n uz
Roz8tép rtu unilaterdinf 036.9 n uz
Pravostranny aortdlni oblouk (gemini/plod A) 025.4 n uz
Mirnd hypopldzie vermis Q04.3 n AMC
Apldzie femurdi/hydrops 072.4/Q89.8 n uz
Downdv syndrom Q90.0 n AMC
Downv syndrom 090.0 n AMC
Pes equinovarus bilateraini 066.0 n uz
Srostlice gemini 089.4 n uz
Perzistujici levostrannd hornf dutd Zila Q26.1 n uz
Hydrops 089.8 n uz
Holoprosencefalie/oboustranny rozstép Celisti a patra Q04.2/Q37.4 n uz
Pes equinovarus bilateralni 066.0 n uz
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PREDIKO, s.r. 0. * LeSetin | 6966+ CZ-760 01 Zlin

telefon: +420 575 570 875 + mobilni telefon: +420 606 780 317 « e-mail: prediko@prediko.cz * www.prediko.cz
PREDIKO Gyn s.r. 0. * LeSetin | 6966+ CZ-760 01 Zlin

telefon: +420 575 570 875 « mobilni telefon: +420 607 248 579 + e-mail: prediko@prediko.cz - www.prediko.cz

VASE LABORATORE s. r. 0. * U Lomu 638 (Toméasov), CZ-760 01 Zlin

telefon: +420 571 666 998 « e-mail: info@vaselaboratore.cz « www.vaselaboratore.cz
MZ-BIOCHEM s. r. 0. * U Lomu 638 (Tomasov), CZ-760 01 Zlin

telefon: +420 571 666 994 « e-mail: info@mz-biochem.cz * www.mz-biochem.cz



