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V roce 2022 pokracovalo Centrum prenatalni diagnostiky a genetiky
PREDIKO, s.r.o. ve své ¢innosti a v pribéhu roku poskytlo své sluzby
nékolika tisicdm téhotnych Zen. Konkrétni pocty a vysledky prenatalni
diagnostiky jsou jako kazdoro¢né shrnuty v této kompletni zpravé

o ¢innosti Zlinského genetického centra.

Zlinské genetické centrum, které je tvoreno laboratoremi lékarské genetiky pusobicimi
v rdmci spolecnosti Vase laboratore s.r.o. a Centrem prenatdlni diagnostiky a genetiky
PREDIKO, s.r.o. rozvijelo svoji ¢innost také v roce 2022.

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.



PRENATALNI SCREENING
VROZENYCH VYVOJOVYCH VAD

Podobné jako v pfedchozich letech jsme na nasich pracovistich
provedli mnoZstvi biochemickych a ultrazvukovych vySetreni,
jejichZ vysledky jsme pouZili pro vypocet rizik nej¢astéjsich
vrozenych vyvojovych vad u plodd.

V roce 2022 jsme provedli 3 086 integrovanych testd. Oproti
roku 2021 doSlo k poklesu vySetfeni 0 9 %. V pFipadé
integrovaného testu se nam podafrilo dosahnout

nizkého poctu pozitivnich vysledki, odpovidajicimu 5.6

% ze vSech provedenych integrovanych testl (pozitivni
DS+NTD+18+13+SLO).

Typ screeningu

CENTRUM PRENATALNI DIAGNOSTIKY A GENETIKY
PREDIKO, S. R. O. - DALSi ROZSIiRENi CINNOSTI

V roce 2022 bylo v ambulanci IékaFské genetiky spadajici pod
Centrum prenatalni diagnostiky a genetiky Prediko, s.r.o.
provedeno 1 486 genetickych konzultaci u pacientd a 389
konzultaci u darc gamet.

Déle bylo vy3etifeno 112 détskych pacientl - jedna se o0 40%
narlst oproti roku 2021.

Ze zajimavych diagno6z byla geneticka pficina onemocnéni
odhalena u pacientd s nesyndromovou poruchou sluchu, nékolik
pripadld velmi vzacnych diagnéz spojenych s poruchami rdstu,
onkogenetické syndromy, osteogenesis imperfekta, polycystické
onemocnéni ledvin, neuropatie, X vazana ichtiéza, nejraznéjsi
mikrodelecni syndromy a dalsi.

Rok 2022 byl jiz ve znameni normalizace pandemické situace,
kdy jsme se postupné& mohli v praci vratit do tzv. starych koleji
a odloZit respiratory. Co celosvétova pandemie Covidu 19
pfinesla, byl rozvoj telemediciny, kdy ¢ast pacientd i v soucasné
dobé mdZe byt konzultovana online pfi videohovorech a také
elektronické rozesilani zprav a vysledkl genetickych vysetieni.

SCREENING V 1. TRIMESTRU TEHOTENSTVi
ULTRAZVUKOVA DIAGNOSTIKA

Na provadéni prvotrimestralni ¢asti integrovaného testu se podilelo 5
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
prenatélni echokardiografické vySetfeni.

Pozitivni DS - pocet pozitivnich vysledkd se zvySenym rizikem Downova syndromu.
Pozitivni NTD - pocet pozitivnich vysledkd se zvySenym rizikem defektu neurdini trubice
Pozitivni 18 + 13 + SLO - pocet pozitivnich vysledkd se zvySenym rizikem Edwardsova
syndromu, Patauova syndromu a Smith-Lemli-Opitzova syndromu.

Pozitivni NTD  Pozitivni 18 + 13 + SLO
101(3.3%) 5(0.2%)+9(0.3%)+4(0.1%)
111(3.4%) 9(0.3%)+9(0.3%)+5(0.2%)

Pozitivni DS
53(1.7%)

70(2.1%)

BIOCHEMIE

Biochemicka vySetfeni byla provedena pro 4 711 screeningl

v prvnim trimestru a 3 299 screening( ve druhém trimestru. Cast
vySetfeni v 1. trimestru jsme provadéli pro dalsi centra prenatalni
diagnostiky, kterd si hodnocenfi screeningu provadéla samostatné.
V roce 2022 doSlo k poklesu poctu provedenych biochemickych
vySetfeni - v prvnim trimestru o 358 vySetfeni a ve druhém
trimestru o 337 vySetfeni.

NEINVAZIVNi TESTOVANI
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, predchézenfi 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 2 rlizné neinvazivni testy
(kompletni specifikace testl v tabulce nize).

V roce 2022 se na nasich pracovistich provedlo celkem 432
neinvazivnich prenatalnich testd. Z toho bylo 331 test( MaterniT
21 PLUS, 59 testd MaterniT GENOME a 42 testd Harmony. 419
testll bylo negativnich/s nizkym rizikem, 4 testy nevysly a pouze 9
testl bylo pozitivnich/s vysokym rizikem, z toho 2x pro trisomii 21,
1x pro mozaiku trisomie 21, 1 x pro trisomii T13, 1x trisomii 16,

3x pro monosomii X a 1x pro 47,XXX. Oproti loriskému roku (434
testll) doslo k zanedbatelnému poklesu poctu NIPT testd o 0,5 %.

V zaFi roku 2022 doslo k ukonceni spoluprace se spole¢nosti
Ariosa(Roche) a prestali jsme nabizet testy Harmony v3ech
variant.



Moznost

provedeni

od (tyden
téhotenstvi)

Vhodny pro
viceCetné
téhotenstvi

Testované
chromozomy

Nazev testu

- Vsechny chromozomy
Materan + 8 mikrodele¢nich syndromd
| A Prebytecné nebo chybéjici
GENOME mnozstvi chromozomalniho
materidlu s rozlisenim = 7Mb

Vydani
vysledku (dny)

Do 7 pracovnich dni
od doruceni vzorku
do laboratofe

Forma
prezentace
vysledku

Pozitivni / negativni 18.400 K¢

. . 22,21,18,16,13
M atem ) -+ 8 mikrodele¢nich

PLUS syndrom X,Y

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

16 2 0,1% 0,1%
17 6 0.2% 0,2%
18 6 0.2% 0,4%
19 19 0,6% 1,0%
20 36 1,1% 2,0%
21 35 1,0% 3.1%
22 54 1,6% 4,7%
23 65 1,9% 6,6%
24 100 3,0% 9,6%
25 142 4,2% 13,8%
26 161 4,8% 18,5%
27 198 5,9% 24,4%
28 235 7,0% 31,4%
29 342 10,1% 41,5%
30 285 84% 50,0%
31 288 8,5% 58,5%
32 248 7,3% 65,8%
33 204 6,0% 71,9%
34 193 57% 77,6%
35 167 4,9% 82,5%
36 135 4,0% 86,5%
37 132 3,.9% 90,5%
38 95 2,8% 93,3%
39 85 2,5% 95,8%
40 57 1,7% 97,5%
41 32 0,9% 98,4%
42 23 0,7% 99,1%
43 19 0,6% 99,7%
44 6 0.2% 99,9%
45 4 0,1% 100,0%
47 1 0,0% 100,0%

Total 3375

Do 7 pracovnich dni
od doruceni vzorku
do laboratofe

Pozitivni / negativni 12.600 K¢

VEKOVE ROZDELENIi A TYP SCREENINGU

Nejcastéji zastoupena vékova kategorie Zen, které prosly

screeningem, byla 27 aZ 34 let. Tyto Zeny tvofily z celkového

poctu vySetfenych Zen 58,9 %.

V roce 2022 byla opét silné zastoupena vékova skupina
Zen 35 a vice let, konkrétné 22,3 % ze vSech provedenych

screeningovych vy3etfeni.

Celkové vékové rozloZeni u provedenych

screeningovych vysetfeni je patrné
z nize uvedeného obrazku.

Median age



INTEG ROVAN? TEST Diky provadéniintegrovaného testu bylo pouze 5.6 % pozitivnich

vysledkl. Zejména diky této nizké pozitivité integrovaného testu jsme

EJSI Y na nasem pracovisti provedli v roce 2022 pouze 83 invazivnich zakrokd,
AKO NEJEFEKTIVNEJSI SCREENINGOVY dl h zékrok
MODEL A WUZ|T|, TRIPLE TESTU, JAKO cozZ predstavuje 2.7 % z celkového poctu provedenych integrovanych
o . ' testd. Detailni analyza typu a poctu provedenych invazivnich zakrok(
, je uvedena v bodé& 10) Cinnost cytogenetické laboratofe. Srovnani
SOUCASTI INTEGROVANEHO TESTU d bods ké lab
KAZUISTIKA PROKAZUJ |C| WZNAM jednotlivych screeningovych programt je uvedeno v nasledujici tabulce
. a jejim grafickém zobrazeni. Tabulka a graf zachycuiji situaci, kdy je
INTEGROVANEHO TESTU. srovnatelna FPR (false positive rate - fale3na pozitivita) jednotlivych

screeningovych program a také ukazuji, jak by musely byt upraveny
cut off u téchto programd.

,I Gynekologové

\11.—134 tyden UZ-NT || 10.-12. tyden

PAPP-A, free p hCG

~1:100 Vypocetrizika ‘
1:100 -1:500

AFP, hCG, uE3 v 16. - 18. tydnu
Y

UZ screening ve 20. - 22. tyden

CVS/ AMC

Pozitivni

Senzitivita
ii 5% FPR
Schéma provadén integrovaného testu zahmuje ndmi -
preferovany postup screeningovych vysetieni' v pribéhu =
(éhotenstvi. Nase mnohaleté zkusenosti a konkrétni vysledky = 50 .
/ednoma(’ﬁé prokazuji uZitecnost /'megrovaného festu, s w
ktery swmi parametry vhodné dopliiuje béiné provadény
prvotrimestrdini screening. &
e
s
—_
Kombimovarf test Esisinevef 5t Trigle tzst Selnandulinkgromf
L - 13- Hdew) T EN ket 1:10 Tast s iple tostom,
oteft:1: 20 mariary Fe dab! I maricy
ot off:1: 300 2 Lirimest
ot 1:330
V soucasné dobé provadime a vyuzivame vysledky + Tento na3 pfistup neni v rozporu, ale naopak je zcela v souladu
triple testu ze dvou duivodu: s doporucenim CGPS, publikovaném v Ceské gynekologii
* Jsou Zeny, které bohuZel neabsolvuji z rliznych ddvodu (Unzeitig et al. 2012), dale s doporucenim SLG publikovaném
screening v 1. trimestru. Pro tyto Zeny triple test zUstava v Aktudlni gynekologii a porodnictvi (Santavy et al. 2014) a také
jedinou, byt ne optimdlni alternativou provedeni screeningu. v souladu o laboratornim screeningu publikovaném v ¢asopisu
CSKB Klinick4 biochemie a metabolismu (Loucky et al. 2015)
+ NejdUlezit&jsi vyuZiti triple testu je ovsem pfi provedeni a jeho aktualizovanou verzi z roku 2018.

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

v prvnim trimestru s vysledky triple testu.



VYSETRENI NABiZENA CENTREM PREDIKO, S.R.O.

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

tento typ screeningu pfispivaji nad ramec bézného zdravotniho
pojiSténi. Pro rok 2022 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 pfipadé vyssiho rizika prenatdiniho screeningu nabizime téhotnym
Zendm mozZnost neinvazivniho vysetren/** détdatka pomoci testd
MaterniT GENOME a MaterniT 21 PLUS za zvyhodnéné ceny.

V ramci reZimu pro samoplatce nabizime tyto vyhody:

+  VySetfeni Stitné Zlazy v téhotenstvi

+ VySetfenirizika preeklampsie

+ Na Zadost pacientky i bez indikovaného rizika, moZnost
kardiologického vySetreni

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

** Neinvazivni testy jsou nejmodernéjsim zoiisobem isténi nejcastéjsich geneticky podminénych vad

a jsou alternativou k provedent invazivnich zdkrokil (CVS — odbér choriowyjch klki, AMC - amniocentéza).

CINNOST CYTOGENETICKE LABORATORE

V roce 2022 bylo vy3etfeno celkem 75 plodovych vod (PV),

8 choriovych klkd (CVS) a 1 339 perifernich krvi. | nadale
pokracujeme ve vySetfovani gonosomalnich mozaik u sterilnich
a dysfertilnich parl metodou FISH, v detekci SHOX genu
souvisejiciho s poruchami rlistu u déti a v detekci DiGeorgova
syndromu. Za lofisky rok bylo na pracovisti cytogenetiky vy3etfeny
3 vzorky na ziskané chromosomové aberace (chromosomové
zlomy), které mohou vznikat nadmérnou expozici jedince
klastogeny nebo zhorsenou funkci reparacnich mechanisma.
Pocet nalezenych patologii odpovida statistickému zachytu na
pocet vySetfenych vzorkd.

Plodové vody, choriové kiky, novorozenci

Periferni krev Plodovd voda Choriové

novorozenec klky
0

Down(v syndrom +21

EdwardsCv syndrom +18

Patautiv syndrom +13

Triploidie

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

Klinefelter(iv syndrom 47,XXY
Syndrom Jacobsové 47 XYY

ol ol o o o o of ©
ol oo o o of of w
ol ol o o o o ©

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

Celkem: 75 plodovych vod a 8 choriovych klki
(nevykultivovalo se 5 CVS — malé mnoZstvi vstupniho materidlu).

Celkem patologie

Periferni krev  Plodova voda Choriové
celkem klky
Down(v syndrom +21 0 3 1
Edwardstiv syndrom +18 0 0 1
Patauliv syndrom +13 0 0 0
Triploidie 0 0 0
Turner(v syndrom 45,X 0 0 0
Triple X syndrom 47,XXX 0 0 0
Klinefelter(iv syndrom 47,XXY 0 0 0
Syndrom Jacobsové 47 XYY 1 0 0
Ostatni (translokace, inverze, delece,...) 16 4 0

Celkem: 1339 perifernich krvi + 75 plodowych vod + 8 choriovych klk{i



Detekované mutace:

CINNOST LABORATORE MOLEKULARNI BIOLOGIE

FVL heterozygot 172
AL homozygot 6 V ndvaznosti na ¢innost genetické poradny bylo v nasi laboratofi molekularni biologie provedeno DNA
Fll heterozygot 10 vySetieni celkem u 1403 pacient( - dysfertilnich par(i a potenciainich darcti gamet.
ZjiSténé mutace - viz tabulka.
Fil homozygot 0
Kromé laboratornich vy3etfeni souvisejicich s genetickou poradnou a centry asistované reprodukce je nase
laboratof pevnou soucasti vysetfovacich procesd v Sirokém spektru klinickych jednotek - hematologie,
delb, ¢ 2 onkohematologie, interni mediciny, revmatologie, gastroenterologie, neurologie. Tato spoluprace
v poslednich letech ziskava vyrazné neregionalni méfitko. Diky Spickovému vybaveni a personalnimu
CF ‘ obsazeni se nase pracovité Fadi mezi nejmoderné&jsi laboratoFe molekularni biologie v Ceské republice.
F508del 16
CFIRdele2, 3(21kb) 1 V ndvaznosti na provadény prenatalni screening byla metodou QF-PCR vy3etiena plodova voda u 72
51D : pacientek a choriové klky u 13 pacientek. Poget zachycenych aneuploidnich plodd uvadi nasledujici tabulka.
W1282X 1
F4 Biosystems §170047_48_PV_49_50_CVS
R117H 1 GeneMapper Software 5§
Samphs Fila Samh Hama Pansl 50| f=] l 50
Hao 003 Cllfsa 170049 PV 1 Devyser Comoiele v2 hix]
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prenasec 14 217 21B 13B 210
, 19493 14609 13594 16134
nemocny 0 187.27 261.91 410.03 476.32
[frag 003 C11fea 5170048 PV 1 Devyser Complate v2 Mix! ] ]
W24X GJ2 ‘ o EELY 11 18041 JCmm ]
pFena§eE 0 80 180 240 320 400 490
nemocny 0 i |
1800 ¢
@00 ¢
EXN - Ll o
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intermedialni alela 0 s361 20683 12731 3045
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CAH |
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21C 18M 13¢
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QF-PCR
Plodovd voda  Choriové klky
Downdv syndrom +21 2 2
2 0
Pataudlv syndrom +13 0 1
0 1

Triploidie 1 0

Edwardsv syndrom +18

Aneuploidie X, Y

V roce 2017 laboratof molekuldrni biologie Uspésné
zavedla preimplantacni geneticky test aneuploidii u embryi

(PGT-A/PGS). PGT-A je postup zvysujici pravdépodobnost
narozeni zdravého ditéte po IVF. Jeho principem je vybrat
pro zavedeni do délohy embryo s normalnim poctem
chromosom. Tato embrya maji nejvyssi Sanci na Uspésné
uhnizdéni v déloze a narozeni zdravého ditéte. Pocty

vySetfeni uvadi nasledujici tabulka.

Pocet pacientek
Pocet embryf

Primérny pocet embryf na pacientku



CELKOVY PREHLED
NAMI ZACHYCENYCH ,
NEJZAVAZNEJSICH PATOLOGI]

Centrum prenatdini diagnostiky a genetiky PREDIKO s.r.o.

Diagnéza slovy / popis vyvojové vady Diagnoza IVFa/n Metody prenatdlnf diagnostiky
Plicni sekvestrace Q332 n Uz
Rozstép rtu Q36.9 n uz
Multicysticka dyspldzie Q61.8 n AMC
Ageneze corpus callosum/hypoplazie mozecku Q04.0/Q04.3 n AMC
Lizomerismus, defekt komorového septa Q20.6/Q21.0 n AMC
DiGeorgiv syndrom Q93.8 a AMC
Downdv syndrom 090.0 n AMC
Vrozend vjvojovd vada ruky Q68.1 n AMC
Ektrodaktylie levé hornf koncetiny Q68.1 n AMC
Ageneze zapésti a ruky Q68.1 n Uz
LetdIni kostni dysplazie Q771 n Vs
Rozstép patefe Q05.2 n uz
Pes equinovarus 066.0 n Uz
Pravostranny aortdlni oblouk 025.4 n AMC
Pes equinovarus Q66.0 n AMC
Pravostranny aortalni oblouk Q254 n AMC
Stendza aorty u plodu A 023.0 n uz
Downdv syndrom 090.0 n AMC
Deformita pravé dolnf koncetiny s aplazif lytkové kosti, deformace plosky, oligodaktylie 0728 n uz
Plicni sekvestrace Q332 n Uz
Objemné CSP Q04.9 n uz
Pridatna ledvina Q63.0 n Uz
Ageneze ductus venosus 027.8 n Uz
Dilatace colon transversum Q431 n AMC
Kongen. cystickd ademoniativni malformace levé plice 0335 n uz
Cystickd degenerace levé plice 033.0 n uz
Balancovand translokace, defekt komorového septa Q95.0/Q21.2 n AMC
Hydronefréza Q62.0 n Uz
Levostranny roz3tép rtu a patra Q37.5 n AMC
Downdv syndrom Q90.0 n Vs
Plicni sekvestrace Q332 n Uz
Vrozend vada NS 089.9 n uz
Hydronefréza vlevo Q62.1 n uz
Podkovita ledvina Q63.1 n Uz
BilaterdIni roztép rtu, Celisti a patra Q374 n AMC
Edwardsv syndrom 091.3 n s
Triploidie 092.7 n Vs
Balancovand translokace Q95.0 n AMC
Dvojwytokova prava komora, stenéza plicnice, izomerismus 020.1/Q25.6 N AMC
Ageneze corpus callosum Q04.0 n AMC

AV kanal Q212 n Uz




Diagnéza slovy / popis vyvojové vady Diagnéza IVF a/n Metody prenatdlnf diagnostiky
Downdv syndrom 090.0 n AMC
DiGeorgtiv syndrom, Fallotova tetralogie 082.1/Q21.3 n AMC
Downdv syndrom Q90.0 n s
Megavesica Q64.3 a AMC
AV kandl, omfalokéla Q21.2/Q79.2 n Uz
Delece na chromosomu 16 Q93.8 n s
Multicystickd dysplazie pravé ledviny Q61.8 n uz
Podkovitd ledvina Q63.1 n Uz
Vrozené vjvojové vady prsti levé ruky Q68.1 n uz
Delece na chromosomu 6 Q93.8 n Uz
Multicystické dyspldzie levé ledviny 061.8 n uz
Pericentrickd inverze na chromosomu 10 Q95.1 n AMC
Pravostranny aortalni oblouk Q203 a AMC
Pes equinovarus Q66.0 a Uz
Edwardsv syndrom Q91.0 n Vs
Nevyvinutd dolnf koncetina, rozstép patere 072.0/Q05.9 n uz

POZNAMKY

Obecné informace o lékarské genetice ve Zlinském kraji:
Skupina spolecnosti nabizejicich sluzby laboratorni mediciny:
Klinické genetika a prenatalni screening:

Neinvazivni testovani:

www.genetika-zlin.cz
www.vaselaboratore.cz
www.prediko.cz
www.maternit21.cz
www.neinvazivnitestovani.cz
Www.neinvazivnetestovanie.sk
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PREDIKO, s.r. 0. * LeSetin 1 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



