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*ako sme pokrocili v organizacii
skriningu vrodenych chyb?

*aka je statistika vyvoja PGD?
*aky je ocakavany trend vyvoja?
*kde su kritické miesta pre kvalitu?
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Hodnotenie prenatalneho skrininqu vvch v SR v roku 2004

- obmedzeny rozsah skriningu, velké regionalne rozdiely,

- nedostatoc¢ne kontrolovana kvalita vykonu skriningu,

- nepritomnost’ detailného zavazného vykonavacieho algoritmu,
- nizka ambicie systému ku rozvoju,

- limit spolo¢enskej akceptacie PGD.

Legislativa:

Odborné usmernenie MZ SR zo 16.2.1996:
Preventivne prehliadky v odbore gynekoldégia a pérodnictvo:
Skriningové vysetrenie tehotnych:
-v 16.-20.tyzdni odber krvi na AFP (VVCH),
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Ako sme pokrocili?

Odborné usmernenie MZSR o prenatalnom
multimarkerovom skriningu vrodenych
vyvojovych chyb (VVCH)

(Vestnik MZSR 2006, 122, ciastka 56-60, 15 novembra 2006)

Navrh odporucania ku standardnému
vykonavaniu prenatalneho biochemického
skriningu vyvojovych chyb v 1. a Il. trimestri

gravidity

(Slovenska spolocnost’ lekarskej genetl
laboratérnej mediciny , Slove
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Odborné usmernenie MZSR o prenatalnom

multimarkerovom skriningu vrodenych

vyvojovych chyb (VVCH)
(Vestnik MZSR 2006, 122, ¢iastka 56-60, )

 Uvod - Standardizacia a skvalitnenie
skriningu v sektore biochemickych markerov
a kontrola spravnej klinickej a laboratoérnej
praxe,

o |.trimester — certifikat pre NT a softver,

 ll.trimester-— povinny, AFP a hCG,
certifikovany softveér, laboratori
vzoriek/rok, genetické
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Genetickeé testovanie

Odborné usmernenie MZSR 2006 o prenatalnom

skriningu vyvojovych chyb (VVCH)
»Indikaciu prenatalneho genetickeho vysetrenia
stanovuje lekar so Specializaciou v Specializaénom
odbore lekarska genetika (d’alej len ,,genetik®), v
spolupraci s gynekolégom. Genetik zabezpeéi geneticku
analyzu a konzultaciu pred vySetrenim a odbornu
interpretaciu vysledkov®.

*Konzultacia pred odberom markerov - gynekolég

*Konzultacia vypocitaného individualizovaného rizika
vvch - gynekolog

*Geneticka konzultacia - ge
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Navrh odporucania ku standardnému
vykonavaniu prenatalneho biochemického
skriningu vyvojovych chybvl.a Il

trimestri gravidity
(Slovenska spolocnost’ lekarskej genetiky, Slovenska

spoloc¢nost’ laboratornej mediciny , Slovenska spolo€nost’
klinickej biochémie
l.trimester- len charakteristika markerov a
postupu

ll.trimester — spolupraca laboratéria s
gynekologom (sonografistom ) a
genetikom na kvalite merania markerov
ku presnému vypoctu
individualizované
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Zavislost' detekcie T21 na falosnej pozitivite
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Skriningoveé stratégie a zachytnost DS
pri 5%FPR

11 12 13 15-18

Kombinovany (NT+PAPP-A+freebeta hCG) 87

Kombinovany (NT+PAPP-A+freebeta hCG) 85
Kombinovany (NT+PAPP-A+freebeta hCG) 82
Quadruple ( AFP+hCG+E3+inhibin A) 81
Sekvenény (kombinovany + quadruple) 87 85 82 95
Integrovany biochemicky (vsetky biochemické) 88

Integrovany kombinovany (sono + biochémia) 96
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Casovy rozvrh antenatdlneho skriningu

CVS

AAURA + ECHO

soutie s T
1T

NT
T

D.Stejskal
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Aka je statistika?

Statistika PGD
Indikacie PGD
Zachytnost' VVCH

BECKMAN
COULTER. ’_




—- PGD za roky 1991 - 2006, SR
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_\-muuomu 1991- 1999 2002 - 2003
INDIKACIE

O Vek matky

B Pozitivny biochemicky
skrining

O Genetickeé riziko

O Sonograficky nélez

B Psychologicka obava
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Chromozomové aberacie v PGD
podl'a indikdcii (%)

vek skr sono gen psych terat Priemer

20022003 1,9 24 53 29 2,1
2004 25 27 93 4 14 29
2005 25 1,7 125 44 2,6

Aka je vytaznost’ indikacii ? -
R 16 (DS 6,8), vCR38(13,6)
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Uspésnost sekundarni
prevence DS v CR, 1980 — 2003

Sipek et al.
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locheligky, skrining v gravidite podl'a rozsahu, spracovania,

T manaZovania a koordindceie (SR),
( Spracované podl'a ankety OLG ,2004)

AFP O Diplo/triplotest +softvér

’ Koordinuje genetik
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“Indikdcie PGD podl'a oblasti,2004
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N mmrgZhGt DS podra indikdcit PGD,2004
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Indikacna efektivita podla zachytnosti
chromozomovych anomalii (2006)

Pocet l1:x  Zachytnost’ CH.A.
PGD/CH.A
Zapad 1593 1:35 2,88 %
Stred 1007 1:29 3,47%
Vychod 561 1:37 2,67
ABECKMAN

COULTER.
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Ocakavany vyvoj

:> Systém kontroly kvality v ambulantnej
praxi - standardizacia, UPDZS

> Financovanie skriningovych stratégii
Skrining v l. trimestri

> Kapacita laboratorii

ST

COULTER.
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Kritické miesta kvality

Predanalyticka faza (informovany suhlas)
Skrining nie je geneticke testovanie
Informovana verejnost’ (osvetove texty)
Rovnocenna ucast’ odbornosti a
koordinacia
Nedirektivne a objektivne konzultovanie
Empaticka podpora pri rozhodovani
Dokumentacia — ochrana poskytovatela
Interna a externa kontrola kvali
Presnost’ pouzivany
A Sonografi

COULTER.
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