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Prenatalna diagnostika a prevalencia razstepovych chyb nervovej
trubice a chromozomovych aberacii u Zivonarodenych deti v 5
okresoch Banskobystrického kraja v rokoch 1991—1996

Marta Kvasnicova, Tibor Bielik, Katarina Kocajdova, Eva Csomoova

Prenatal diagnostics and prevalence of neural tube defects and chromosomal

anomalies at live born children in S districts of the middle Slovakia region in
the years 1991—1996

Suhrn

Medzi najlastejSie a najzavaznejSie vrodené vyvojové
chyby (VVCH) v naSej populacii patria razstepové chyby
nervovej trubice (neural tube defects, NTD) a chromozé-
mové aberacie (CHA). Autori sledovali vplyv prenatilnej
diagnostiky na ich prevalenciu v 5 okresoch stredosloven-
ského regiénu v rokoch 1991—1996. Prenatilna diagnosti-
ka pozitivne ovplyvnila prevalenciu NTD, ktora poklesla zo
17,3/10000 na 5,8/10000 Zivonarodenych deti. UZV skri-
ning a MS AFP sa ukazali ako dostatocne citlivé markery
pre véasnu diagnostiku NTD. Naproti tomu prenatalna dia-
gnostika nemala taky vyrazny efekt na zniZenie prevalencie
CHA - tato poklesla zo 16,6/10000 na 13,2/10000 Zivonaro-
denych deti. LepSie vysledky vo véasnej diagnostike VVCH
v tejto skupine mozno ofakavat po zavedeni triple testu
a lepSieho vyuzivania UZV markerov (tab. 6, obr. 1, lit. 8).

KTlicové slova: vrodené vyvinové chyby, prenatalna dia-
gnostika, prevalencia.

Uvod

Vrodené vyvojové chyby (VVCH) predstavuju zavazny
etiologicky faktor detskej morbidity a mortality. V zaujme
ich v¢asnej diagnostiky v prenatdlnom obdobi sa rozvijali
a postupne do rutinnej praxe zaviedli rozne skriningové a dia-
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Summary

The most frequent and the most serious birth defects of
our population are neural tube defects (NTD) and chromo-
somal anomalies (CHA). The authors have investigated the
effect of prenatal diagnosis on their prevalence in 5 dis-
tricts of the middle Slovakia region in the years 1991—
1996. Prenatal diagnosis had positive effect on the preva-
lence of NTD that has fallen from 17,3/10000 to 5,8/10000
live born children. USG and MS AFP screening have shown
to be sensitive markers enough for early diagnosis of NTD.
On the other hand prenatal diagnosis has not sufficient ef-
fect on the prevalence of CHA. This has fallen from 16,6/
10000 to 13,2/10000 live born children. Better results in
early diagnosis of this group of birth defects can be expec-
ted by introducing of triple test and by better use of USG
markers (Tab. 6, Fig. 1, ref. 8).
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gnostické metody. Cielom nasho sledovania bolo posudit vplyv
prenatalnej diagnostiky na prevalenciu dvoch najcastejSich
a najzavaznejSich VVCH — a to razstepovych chyb nervovej
trubice (neural tube defects, NTD) a chromozémovych ano-
malii (chromosomal anomalies, CHA) v 5 okresoch stredo-
slovenského regionu v rokoch 1991—1996.

Material a metodika

Podklady o detoch alebo plodoch so sledovanymi vyvojo-
vymi chybami sme ziskali z hlaseni VVCH, zo zdravotnej
dokumentécie genetickej ambulancie a ambulancie prenatél-
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nej starostlivosti nasej nemocnice (obe nase pracoviska slu-
zia ako konzulta¢né centrd pre VVCH v sledovanej oblasti)
a z pitevnych protokolov.

VVCH sme rozdelili do dvoch skupin:

1. skupinu tvorili VVCH diagnostikované prenatalne na
zéklade UZV a MS AFP skriningu a vekovej indikacie.

2. skupinu tvorili VVCH diagnostikované postnatalne.

Sledovali sme aj celkovy pocet Zivonarodenych deti v jed-
notlivych okresoch.

Vysledky

V sledovanom obdobi bol celkovy pocet vietkych Zivona-
rodenych deti 39145 (tab. 1). Pocet deti mal klesajuci trend,
najnizsi bol v roku 1996, kedy sa narodilo o 23 % deti menej
ako v roku 1991. Pocet zivonarodenych deti s NTD a CHA
je uvedeny v tabulke 2. Pocet deti s NTD postupne klesal —
az na rok 1996. Naproti tomu v pocte deti s CHA sme tento
pokles nezaznamenali. Pocet prenatalne diagnostikovanych
NTD a CHA v sledovanom obdobi je uvedeny v tabulke 3.
Celkovy pocet prenatalne a postnatalne diagnostikovanych
NTD a CHA bol priblizne rovnaky, ich podiel na prenatalnej
a postnatalnej diagnostike bol rozdielny — opaény (obr. 1).
NTD boli prenatalne diagnostikované v 66 % pripadov, CHA
len v 20 % pripadov.

Tabulka 1. Pocet Zivonarodenych deti v rokoch 1991-1996
v Banskobystrickom Kraji

Rok 1991 1992 1993 1994 1995 1996
Pocet 7477 7084 6854 6147 5808 5775

Spolu
39145

Tabulka 2. Pocet Zivonarodenych detis NTD a CHA v ro-
koch 1991-1996 v Banskobystrickom kraji

Rok 1991 1992 1993 1994 1995 1996 Spolu
NTD 7 4 6 2 1 3 23
CHA 7 9 10 8 8 10 52

Redlna a teoreticko-apridrna prevalencia NTD a CHA je
uvedena v tabulke 4. Podrobnejsie informacie o obidvoch
skupinach VVCH st uvedené v tabulkach 5 a 6. NTD boli
diagnostikované v 66 % prenatalne, a to na zaklade pozi-
tivneho MS AFP alebo UZV skriningu alebo ich kombina-
cie. V priebehu sledovaného obdobia doslo postupne k po-
klesu NTD v zivonarodenej populacii a znizil sa aj pocet
exitovanych deti s tymito VVCH. To znamena, Ze pokial sa
takéto deti narodili, vyvojova chyba nebola u nich zavazné-
ho razu. Len 3 deti (13 %), ktoré prezili, maju neurologické
komplikacie.

Tabulka 3. Pocet prenatalne diagnostikovanych NTD
a CHA v rokoch 1991-1996 v Banskobystrickom kraji

Rok 1991 1992 1993 1994 1995 1996 Spolu
NTD 12 9 7 7 4 6 45
CHA 3 0 0 5 1 4 13

Tabulka 4. Prevalencia NTD a CHA u zivonarodenych deti
na 10000 v rokoch 1991-1996 v Banskobystrickom kraji

Redlna Teoreticka (bez PD)
NTD 5,8 17,3
CHA 13,2 16,6

d
S

g.postnatélne

NN

dg.prenatélne

pocet postihnutych

NTD

Obrazok 1. Podiel prenatilne a postnatalne diagnostiko-
vanych NTD a CHA z ich celkového poctu v rokoch 1991-
1996 (dg postnatalne — Sierny stipec, dg prenatalne — $ra-
fovane; os y / pocet postihnutych deti)

Tabulka 5. NTD diagnostikované v rokoch 1991-1996
v Banskobystrickom Kraji

Rok  VVCH diagnostikovana
prenatilne postnatalne (z toho exitus ‘nasledky)

1991 12 7 6 1
1992 9 4 2 -
1993 7 6 3 1
1994 7 2 1 -
1995 4 1 - -
1996 6 3 - 1
Spolu 45 (66 %) 23 (33 %) 10 3

Vysvetlivky: "nasledky — diefa Zije s trvalymi nasledkami
(paréza, plégia)
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Tabulka 6. CHA diagnostikované v rokoch 1991-1996

v Banskobystrickom Kkraji
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Rok  VVCH diagnostikovana
prenatalne postnatalne
CHA indikacia PD CHA vek matky <17>35
1991 XXY vek matky” 7x +21 2x N
+13 MS AFP~
+21 MS AFP zniz.
1992 0 9x +21 2x N
1993 0 5x +21 2x zniz.
1994 3x +21 3x vek matky” 8x +21 2x A
XXY vek matky”
+18 MS AFP zniz.
1995  +21 vek matky” 6x +21 2x A
+18
6q-
1996  +21 vek matky” 9x +21 2x N
XXX vek matky” 13g+
XX/XY MS AFPA
XX/XXr(15) vek matky”
Spolu 13 (20 %) 52 (80 %)

CHA boli diagnostikované prenatalne v 20 %. Z nich v 6
pripadoch (46 %) i8lo o trizémiu 21 (Downov syndréom, DS).
V tejto skupine bol vyssi vek matky indikaciou na vySetrenie
v 9 pripadoch (69 %). Vyssi vek matky bol aj v 12 pripadoch
(23 %) postnatalne diagnostikovanej CHA, nebol vsak z roz-
nych dovodov zohladneny ako indikacia na prenatalnu dia-
gnostiku.

Diskusia

UZV a MS AFP ako skriningové vySetrenia sa stali rutinny-
mi vySetreniami v prenatalnej diagnostike od 80. rokov. Su
vysoko senzitivne pri detekcii zavaznych foriem NTD. Podla
Goncalvesa a spol. (1994) senzitivita prenatalnej ultrasonogra-
fie je 100 % pri anencefale a 90 % pri spina bifida. V naSom
sibore sme nezaznamenali normalny UZV nélez alebo MS AFP
aniv jednom pripade diagnostikovanej NTD. Matky detis vro-
denou NTD bud skriningu unikli alebo na UZV bola diagnos-
tikovana Tahka forma NTD, ktora sa dala neskor Gspe$ne ope-
racne riesif. Prenatalna diagnostika pozitivne ovplyvnila pre-
valenciu NTD v sledovanej populacii.

Odlisnu situaciu sme pozorovali pri v€asnom zachyteni
CHA. Zo vsetkych CHA bolo len 20 % CHA diagnostikova-
nych prenatalne. Prenatdlna diagnostika neovplyvnila pod-
statnejSim spdsobom ich prevalenciu. Vieobecne je pomerne
davno znama vysoka korelacia medzi vekom matky a rizi-
kom CHA u jej dietata — hlavne vo vztahu k Downovmu syn-
drému. Podla odbornej literatury (Knight a spol., 1988; Ol-

senova a spol., 1996) priblizne 5 % vSetkych gravidit je vo
vekovej skupine Zien starSich ako 35 rokov. Predpoklada sa,
Ze toto percento bude stupat (Knight a spol., 1988). U deti
z tejto vekovej skupiny sa objavuje asi 20-30 % vsetkych
CHA. Teda ak by sa vyuzival vek ako jediny skriningovy
marker pre v€asné odhalenie CHA — az 70-80 % deti s CHA,
ktoré sa rodia matkam mladsim ako 35 rokov by sa nezachy-
tilo. Z etického, ale aj ekonomického hladiska, nie je mozné
vykonavat cytogenetické a teda invazivne vySetrenie u vset-
kych gravidnych Zien. VySetrenie je indikované len u tych
zien, kde sa zisti zvySené individualne riziko. Podla Fergu-
son-Smitha (1983) a Olsenovej a spol. (1996) len 50 % a me-
nej rizikovych zien z titulu veku ide na prenatalnu diagnosti-
ku. Uvedené skutocnosti ukazali na potrebu vyuzivat dalSie
skriningové markery na v€asné zachytenie CHA. Ako prvy
sa vyuzival MS AFP. UZ v roku 1984 Merkatz a spol. zistili,
ze asiu 25 % matiek s plodom s DS boli zistené nizke hladi-
ny MS AFP. Vypocitali, ze sledovanim MS AFP sa mdze za-
chytit 25-30 % vSetkych trizomii. O 2 roky neskor sa potvr-
dil vztah medzi zvySenou hladinou hCG a graviditou s plo-
dom s DS. Ukazalo sa, Ze sledovanim tohto parametra sa za-
chyti 40-45 % vsetkych trizdmii. Podla Jorgensona a Trolleho
(1972), ktori zistili asocidciu medzi nizkymi hladinami es-
triolu a graviditou s DS, mozno odhalit sledovanim tohto
parametra 30-35 % vSetkych trizomii. Tito autori vypracovali
algoritmus vyhodnotenia trojitého-triple testu, ktory je zalo-
zeny na sledovani vSetkych troch parametrov (MS AFP, hCG
a E3) v kombindcii s vekom matky. Takyto test umozZiuje
urcit individudlne riziko CHA u gravidnej — a to aj mladSej
zeny ako 35-ro¢ne;j. V literatire sa uvadza (Maly, 1995; Wald
a spol., 1988), ze triple test odhali 60 % DS u Zien mladSich
ako 35-ro¢nych a 80-85 % DS u zien starSich ako 35-ro¢-
nych. Pri pozitivnom teste je pravdepodobnost CHA u plodu
asi 3 % — z toho v 75 % pripadov ide o DS.

Nizke percento prenatalne diagnostikovanych CHA v na-
Som subore (20 %) si vysvetlujeme skuto¢nostou, Ze boli
vyuzité len 2 skriningové markery (vek matky, MS AFP). Pri-
tom ani vek matky nebol vyuzity ako indikacia pre PGD v kaz-
dom pripade. Ako vyplyva aj z prac dalSich autorov, k znize-
niu prevalencie CHA u Zivonarodenych deti mozZe prispiet
len zavedenie trojitého skriningu v kombinacii s vekom matky
a jeho dosledné vyuZzivanie. Markery, ktoré sa vyuZzivali na
vcasnu diagnostiku CHA v nasom subore, neboli dostatocné
pre dosiahnutie poZadovaného zniZenia prevalencie CHA.
Pozitivne UZV markery sme zistili len v troch pripadoch pre-
natalne diagnostikovanej CHA.

Prevalencia CHA u Zivonarodenych deti v nasom subore
bola 13,2/10000. Ak by nebola vyuzita prenatadlna diagnosti-
ka, prevalencia CHA by bola 16,6/10000. Teda prenatalna
diagnostika podstatnym spésobom neprispela k zniZeniu pre-
valencie vyskytu CHA v nami sledovanej Zivonarodenej po-
pulacii deti. Vyuzitie skriningovych markerov vo v¢asnej dia-
gnostike NTD vyrazne ovplyvnilo ich prevalenciu, ktora sa
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znizila z predpokladanej 17,3/10000 na 5,8/10000. Vysvet-
lenie pre rozdielny efekt prenatdlnej diagnostiky na vCasné
zachytenie NTD a CHA je potrebné hladat v citlivosti a vy-
uzivani skriningovych markerov v prenatalnej diagnostike
tychto VVCH.

Zaver

Prenatalna diagnostika vyrazne ovplyvnila prevalenciu
NTD v sledovanej populacii. UZV a MS AFP sa ukazali ako
citlivé markery pre véasnu diagnostiku uvedenych VVCH.
Naproti tomu prenatalna diagnostika neprispela podstatne;j-
§im spésobom k znizZeniu prevalencie CHA v sledovanej po-
pulacii. Zlepsenie mozno ocakavat od zavedenia triple testu
a diagnostiky ultrasonografickych markerov pre tato skupi-
nu ochorenti.
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Testicular injury in breech delivery: Possible implications
Chandra M. Tiwary

Testikularne poranenia pri porode koncom panvovym
Urology, 34, 1989, ¢. 4

Spontanny pérod koncom panvovym je spojeny s va¢Sim
rizikom traumatickych prihod plodu: poranenia mozgu, chrb-
tice, miechy, dlhych kosti, klavikuly, bedrovych kibov, sval-
stva, genitalii, perinea a glutedlnej oblasti. Tieto poranenia sa
zistili pri pitve novorodencov. Poranenia genitalii v zmysle
modrin, edémov, trhlin koze skréta a penisu sa najcastejSie
vyskytuju u primipar s hmotnostou plodu nad 2500 g a ob-
vodom hlavicky viac ako 33 cm. U multipar sa Statisticky
vyznamné rozdiely nepotvrdili. Nasledkom takychto porane-
ni genitalii méze byt redukcia testes na fibrézny pruh (na-
sledna anorchia, syndrom miznucich testes). Nahrada nekro-

tického svalstva genitalii za tuhé denzné a afunkéné fibrotic-
ké tkanivo. Pérodné traumy muzskych genitalii pocas spon-
tanneho poérodu koncom panvovym moZu v konecnom S§ta-
diu vyustit do anorchie, kryptorchizmu a sterility. Pri¢inou
su najcastejSie hemoragickée infarkty ako nasledok vaskular-
nej ischémie. V USA je 10 azZ 15 % dvojic neplodnych - z to-
ho az v 40 % je na pricine muzska neplodnost spésobena
nasledkami poérodnej traumy.
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