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PREDSLOV

V tejto publikacii prezentuje autorsky kolektiv analytické pohlady, ktorymi odbornej verejnosti
v SirSej miere ako doteraz predklada informacie o epidemiologickej situacii vo vyvoji deti
s vrodenymi chybami v SR.

Dakujeme vsetkym lekarom, ktori hlasili do registra deti s vrodenou chybou podliehajicou
hlaseniu, ako aj hlavnému odbornikovi MZ SR pre klinicku genetiku p. primarovi MUDr. FrantiSkovi
Cisarikovi, CSc. za zhodnotenie situacie v problematike prenatalneho genetického vySetrenia
v SR uvedenu v samostatnom prispevku.

Verime, Ze tato publikacia bude podnetom pre dalSie analyzy, ktoré obohatia odbornu i laicku
verejnost’ 0 argumenty pre €o najoptimalnejSi manazment starostlivosti deti s vrodenou chybou.



uvoD

Hlasenie deti s vrodenymi chybami (VCH) je v Slovenskej republike (SR) povinné od roku
1965. Postupne sa zvySoval pocet hlasenych VCH u deti podliehajucich hlasnej povinnosti. Od
roku 1994 odporucila Svetova zdravotnicka organizacia (SZO) hlasit na narodnej urovni vSetky
Q diagnozy.

V SR sa hlasenie VCH zaradilo do zoznamu hlaseni v ramci narodnych zdravotnych registrov
podla zdkona €. 576/2004 Z. z., nasledne v roku 2013 v ramci zakona &. 153/2013 Z. z.
0 narodnom zdravotnickom informac¢nom systéme a o zmene a doplneni niektorych zakonov
v zneni neskorsich predpisov

Povinnost’ hlasit' Zivonarodené deti s VCH (neskor aj mitvonarodené), ktora neonatolégom
vyplyva takmer 50 rokov, sa v SR od roku 2012 rozSirila aj pre vSeobecnych lekarov pre deti a
dorast (VLDD) — tito lekari maju povinnost hlasit’ deti, ktoré bolo potrebné dodiagnostikovat po ich
prepusteni z neonatologického oddelenia alebo deti s novodiagnostikovanou VCH zistenou pred
dovrsenim 15. roku ich Zivota. Naopak, pre gynekologov a pérodnikov sa od roku 2012 hlasenie
umelého prerusenia tehotenstva (UPT) pre VCH, ktoré bolo do roku 2011 obsahovou suéastou
formulara o hlaseni VCH, zruSilo. Povinnost hlasit UPT pre VCH im ostala na Specifickom
formulari: Hlasenie spontanneho potratu a umelého prerudenia tehotenstva. Zial, tento zber ma
z pohladu dostupnosti udajov o $pecifikacii VCH, pre ktoru bolo indikované UPT, velké rezervy.

Od roku 2014 je samostatnou suc€astou Narodného registra vrodenych chyb aj register
s hlasenim plodu s VCH a hlasenie osoby s dedi¢nou, genetickou a zriedkavou chorobou.

V tejto publikacii su spracované tieto zakladné informacie:

1. Kol’ko deti bolo hlasenych s VCH?

2. Kolko deti malo prislusné organové postihnutie?

3. Kolko jednotlivych VCH bolo u deti diagnostikovanych?

4. Kolko deti malo prenatalne zistenu VCH?

5. Kol'ko deti s VCH zomrelo do 28 dni a do 1 roka po narodeni?

Vybrané ukazovatele u deti s VCH (celkova a Specificka incidencia) su prezentované nielen
na urovni SR, ale aj na urovni krajov/okresov podla trvalého bydliska a veku matky. Udaje sa
tykaju deti v dvoch vekovych kategoriach, ide o:

> zivonarodené deti narodené v roku 2014 s VCH zistenou do 1 roku ich zZivota,
> deti do 14 rokov, u ktorych sa VCH diagnostikovala v roku 2014.

Aj v tejto publikacii sa prezentuju miery novorodeneckej a dojéenskej umrtnosti deti s VCH
v ramci celkovej novorodeneckej a dojéenskej umrtnosti deti ako aj letalita deti s VCH do 28.dni
a do 1 roka ich Zivota.

Sucastou publikacie je aj vyvoj miery incidencie deti s vybranymi VCH v SR za 21 rokov
s podrobnejSou analyzou deti s chromozémovymi anomaliami a z nich deti s Downovym
syndromom, ktoré boli hlasené do Narodného registra vrodenych chyb.

Specifické udaje, charakterizujlce situaciu v oblasti prenatalnej genetickej diagnostiky plodu
s efektivitou zachytu chromozémovych anomalii v SR, uvadza prislusny prispevok hlavného
odbornika Ministerstva zdravotnictva (HO MZ SR) pre klinicku genetiku.






VRODENE CHYBY V SR V ROKU 2014 — VYBRANE UKAZOVATELE

Pocet deti s vrodenou chybou (VCH). V roku 2014 bolo v SR nahlasenych do Narodného
registra vrodenych chyb 1 563 deti: v skupine deti do 1 roka iSlo o 1 500 zivonarodenych a 4
mrtvonarodené deti, 59 deti malo viac ako 1 rok.

Z 1 504 deti narodenych v roku 2014 nahlasili neonatolégovia 1 417 deti (94,2 %); vSeobecni
lekari pre deti a dorast (VLDD) 87 deti (5,8 % — u tychto deti sa VCH dodiagnostikovala po
prepusteni z novorodeneckého oddelenia alebo neskér, ale do 1 roka ich zivota). Vdaka
VLDD bolo do registra nahlasenych aj dalSich 59 deti — starSich ako 1 rok (narodenych pred
rokom 2014), u ktorych bola VCH zistena v roku 2014. Spolu teda VLDD nahlasili 146 deti, ¢o
z celkového poctu 1 563 deti predstavovalo 9,3 % (T1.1).

Z 1 500 zZivonarodenych deti sa poc€et hlasenych deti s VCH diagnostikovanou do 1 roka ich
Zivota pohyboval v intervale od 114 deti v Trnavskom kraji (7,6 %) do 312 v PreSovskom kraji
(20,8 %). Na urovni okresov sa pocet hlasenych deti pohyboval od 0 (Skalica a KoSice Ill) do
72 deti (Poprad).

Z 59 deti starSich ako 1 rok (u ktorych sa VCH diagnostikovala do 14-tich rokov) bolo najviac
hlasenych z Banskobystrického kraja — 42 deti (71,2 %), (T1.5).

Poradie krajov alebo okresov podla poctu hlasenych deti nemusi koreSpondovat’s ich poradim
podla objektivnejsieho ukazovatela, a to podla miery celkovej alebo Specifickej incidencie.

Miera celkovej incidencie deti s VCH. U deti vo veku do 1 roka na urovni SR dosiahla miera
celkovej incidencie hodnotu 27,3 na 1 000 deti Zzivonarodenych v roku 2014 s dominanciou
chlapcov (30,9/1 000 Zivonarodenych chlapcov) oproti diev€atam (23,4/1 000 Zivonarodenych
dievcat), (G1.1).

v v

deti/1 000 zivonarodenych deti) a najvysSia v TrenCianskom kraji (34,4 deti/1 000 zivonarodenych
deti), €o je skoro 2-nasobny rozdiel (G1.2).

Na urovni okresov sa incidencia deti s VCH pohybovala v intervale 0 — 71,7 deti/1 000
Zivonarodenych deti. Ziadne dieta s VCH nebolo hlasené z okresov Skalica a Kosice IlI, najvy$sia
incidencia sa zaznamenala v okresoch Stara Lubovha a Stropkov (71,7 a 71,4 deti/1 000
Zivonarodenych deti) a v dvoch dalSich okresoch, kde bola vysSia ako 60/1 000 Zivonarodenych
deti — okresy Poprad (68,8 deti/1 000 zZivonarodenych deti) a Banovce nad Bebravou (60,7
deti/1 000 zivonarodenych deti), (T2.1).

U deti vo veku do 14 rokov dosiahla miera incidencie v SR hodnotu 1,9 na 1 000 deti v danej
vekovej skupine. V krajoch SR sa hodnoty mier incidencie pohybovali v intervale od 1,2 (KoSicky
kraj) do 2,3 (Trenciansky kraj). NajvysSia incidencia na urovni okresu v SR bola v okrese Detva
(10,1/1 000 deti do 14 rokov) a Stara Lubovria (4,5/1 000 deti do 14 rokov), (G1.3, T2.1).

Typ (charakter) VCH. Z celkového poctu 1 500 deti s VCH (Zivonarodenych v roku 2014)
postihnutie iba jedného organového systému malo 1 300 z nich (86,7 %), viacorganové
postihnutie (kombinované VCH) sa tykalo 200 deti (13,3 %), (T 1.3). V proporcii typu VCH nebol
na urovni SR vyznamny rozdiel medzi detmi do 1 roka a detmi starSimi ako 1 rok. Na urovni
krajov bola situacia v Strukture typu VCH takmer rovnaka.



Deti s VCH podrla Specifikacie organového postihnutia. 1 500 Zivonarodenych deti (v roku
2014) malo spolu 1 731 VCH, ktoré sa tykali 14 r6znych organovych postihnuti. U 59 deti starSich
ako 1 rok iSlo spolu o 70 VCH, tykali sa 12 r6znych organovych postihnuti (T1.3).

Poznamka: Pri pocte deti podla organového postihnutia sa VCH u dietata s viacpo&etnou VCH pocitala ako 1, ato
tak pri postihnuti iba jedného organového systému, ako aj pri viacorgadnovom postihnuti (kde sa viacpo€etna chyba
daného organového systému pocitala tiez ako 1). Pri kombinovanej VCH, pri ktorej dieta musi mat’ minimalne 2
organové postihnutia, bolo dieta zaradené do dvoch (ev. viacerych) réznych organovych postihnuti podla podkapitol
MKCH; preto je pocet deti podla organového postihnutia vy3Si ako pocet deti — fyzickych oséb.

Medzi 5 najCastejSich organovych postihnuti u Zivonarodenych deti do 1 roka v SR patrili:
» VCH obehovej sustavy (Q20 — Q28): boli hlasené u 482 deti (32 % z hlasenych deti),
z nich najviac z Nitrianskeho kraja — 84 deti,
» VCH a deformacie svalov a kostry (Q65 — Q79): 313 deti (21 %), najviac v PreSovskom

kraji — 97 deti,

» VCH mocovej sustavy (Q60 — Q64): 216 deti (14 %), najviac v PreSovskom kraji — 50
deti,

» VCH genitalnych organov (Q50 — Q56): 205 deti (14 %), najviac v PreSovskom kraji —
39 deti,

» Iné VCH (Q80 — Q89): 93 deti (6 %), najviac v PreSovskom kraji — 30 deti.

VCH nervovej sustavy (Q00 — QO7), ktoré sa v ramci SR hlasili u 89 deti, boli v poradi
6. najcastejSim organovym postihnutim, inym VCH traviacej sustavy (Q38 — Q45) so 77 detmi
patrilo 7. miesto; detom s VCH oka, ucha, tvare a krku (Q10 — Q18) ako aj detom s razStepom
pery alalebo podnebia (Q35 - Q37) prinalezalo 8. miesto v poradi (po 65 deti), (T1.3).
PodrobnejSie udaje o pocte deti s VCH za jednotlivé kraje uvadza tabufka T1.5.

Prehlad poctu deti podla piatich najCastejSich organovych postihnuti v SR a v krajoch SR
vratane ich delenia na VCH s jednym organovym alebo viacorganovym postihnutim (kombinované
VCH) uvadza tabufka T1.8 a graf G1.8.

Miera Specifickej incidencie deti do 1 roka podla 5 najastejSich organovych postihnuti a
trvalého bydliska matky na drovni SR a rozdiely v krajoch s najvy§Sou a najnizSou mierou
incidencie (G1.6):

. Incidencia VCH obehovej sustavy: SR — 8,8/1 000 zivonarodenych deti.

Kraje: Nitriansky kraj — 13,9/KoSicky kraj — 4,7, ¢o je 3-nasobny rozdiel.
» Incidencia VCH a deforméacie svalov a kostry: SR — 5,7/1 000 Zivonarodenych deti.
Kraje: PreSovsky kraj — 10,4/Trnavsky kraj — 3,2, €o je 3,3-nasobny rozdiel.
= Incidencia VCH mocovej sustavy: SR — 3,9/1 000 zZivonarodenych deti.
Kraje: PreSovsky kraj — 5,3/Bratislavsky kraj — 2,4, €o je 2,2-nasobny rozdiel.
» Incidencia VCH genitalnych organov: SR — 3,7/1 000 Zivonarodenych deti.
Kraje: Trnavsky kraj — 4,8/KoSicky kraj — 2,1, €o je 2,3-nasobny rozdiel.
. Incidencia inych VCH: SR — 1,7/1 000 zZivonarodenych deti.
Kraje: TrenCiansky kraj — 3,7/Trnavsky kraj — 0,4, €o je 9-nasobny rozdiel.

Miera Specifickej incidencie deti do 1 roka s VCH nervovej sustavy dosiahla na urovni SR
hodnotu 1,6 na 1 000 zivonarodenych deti. NajvysSia incidencia bola v Nitrianskom kraji — 2,8,

v v

Kinych zavaznym VCH patria chromozémové anomalie. Miera incidencie detl' do 1 roka mala
v SR hodnotu 1,0 na 1 000 zivonarodenych deti. NajvysSia incidencia bola v Zilinskom kraji —

v v
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Podiel deti s VCH podla veku matky. Na urovni SR bolo najviac deti s VCH u matiek z vekovej
skupiny 30 — 34 rokov (30,5 %) a 25 — 29 rokov (26,7 %), (G1.9). Pri podiele deti podla krajov
z poctu matiek vo veku 15 — 24 rokov a vo vekovej skupine 25 —34 rokov dominoval PreSovsky
kraj (32,7 % a 18,5 %). U matiek starSich ako 35 rokov sa najvy$si podiel zaznamenal opat
v PreSovskom kraji (16,7 %), rovnaky podiel mal aj Zilinsky kraj (G1.11).

Miera celkovej incidencie deti s VCH podla veku matky na urovni SR. Z hlasenych deti
narodenych v roku 2014 sa na urovni SR vyrazne najvyssia incidencia deti s VCH zaznamenala
u 45+rocnych Zien (71,4/1 000 zivonarodenych deti) a vo vekovej skupine 40 — 44-ro¢nych Zien
21,3 (u diev€at/matiek do 14 rokov sa nehlasilo Ziadne dieta s VCH), (G1.10).

Mieru celkovej incidencie deti s VCH u 30+ roCnych matiek na urovni SR a krajov uvadza graf
G1.12. Vo vekovej skupine 30 — 34 a 35 — 39-roCnych Zien bola najvysSia miera incidencie deti
s VCH v Nitrianskom kraji, u 40 — 44-roénych Zien v Zilinskom kraji.

Prehfad miery incidencie deti s VCH podfa veku matky na urovni vSetkych okresov a krajov
SR uvadza tabulka T2.3.

Prenatalna diagnostika. Informacie o absolvovani prenatalneho skriningu Zien boli v roku
2014 k dispozicii iba u 1 210 z 1 504 Zien. Z 229 deti s pozitivnym vysledkom v skriningu sa
VCH prenatalne zistila u 180 z nich (78,6 %). Napriek negativnemu zakladnému skriningu sa
dalSich 134 matiek podrobilo doplfiujucim skriningovym vySetreniam z réznych dévodov (rizika:
vek, pozitivna rodinna anamnéza); VCH sa zistila eSte u 6 plodov (4,5 %), (T1.9a).

Z celkového poctu 1 210 Zien, ktoré sa podrobili prenatalnemu skriningu, sa pozitivny nalez
zaznamenal spolu u 186 plodov (15,4 %); z nich informacia o gestaénom tyzdni, v ktorom bola
VCH zachytena, sa uviedla v 184 pripadoch: do 24. tyzdna sa VCH diagnostikovala v 55 %, po
24. tyzdni v 45 % (T1.9b, G1.13).

Deti s chromozémovou anomaliou. V roku 2014 bolo hlasenych 54 deti s uvedenou VCH
(Q90 — Q99). Najvyssi podiel deti s chromozémovou anomaliou (CHA) sa zaznamenal u matiek
vo veku 45 — 49 rokov. PodrobnejSie udaje uvadzaju tabulky T1.10 — T1.12.

* Deti s Downovym syndrémom. V roku 2014 bolo hlasenych 45 deti s touto diagnézou (Q90),
prenatalne sa Downov syndrom (DS) diagnostikoval u 15 z nich, ¢o je 33,3 %. Priemerny
vek matiek deti s DS bol 34,2 roka; najvysSi priemerny vek matiek, a to 38 rokov, sa
zaznamenal v Bratislavskom kraji (T1.11, T1.12).

Pocet deti s DS u Zivonarodenych deti sa v krajoch pohyboval od 2 (Bratislavsky, TrenCiansky
a Kosicky kraj) po 14 (Zilinsky kraj), (podrobnejsie informacie poskytuju tabulky T1.11, T1.12).

Umrtnost’ deti s VCH. Novorodenecka imrtnost deti s VCH predstavovala v roku 2014 mieru
0,8/1 000 zivonarodenych deti, €o je 24 % z celkovej miery novorodeneckej umrtnosti (3,3) v roku
2014. V ramci dojéenskej umrtnosti tvorila umrtnost deti s VCH 1,1/1 000 zivonarodenych deti,
¢o predstavovalo 19,0 % z celkovej dojéenskej umrtnosti (5,8) (G1.14).

Zistovanie umrtia deti podra ich rodného &isla v databaze umrti SU SR bolo &asto naroéné, nakolko &ast deti

hlasenych do registra VCH nemalo prideleny sufix za rodnym ¢&islom, o objektivitu ,parovania“ deti stazovalo.
V tomto smere nam vefmi vySiel v Ustrety Centralny register obyvatelstva v B. Bystrici.

Letalita deti s VCH. Celkova letalita deti s VCH s umrtim do 28. diia Zivota (bez ohladu na
charakter VCH) bola 3,0 % (45 umrti); celkova letalita deti s VCH s umrtim do 1 roka po ich

narodeni dosiahla v roku 2014 hodnotu 3,9 % (58 umrti z 1 500 deti), (T1.13). Z uvedeného
vyplyva, Ze z poctu deti s VCH zomretych do 1 roka Zivota zomrelo 77,6 % deti do 28 dni (45 z 58).

1



Letalita deti s VCH podla charakteru organového postihnutia. Korektne zistit' letalitu
deti podfla typu organového postihnutia je mozné iba u deti, u ktorych bolo diagnostikované
postihnutie iba jedného organového systému (a to ako izolovana VCH alebo viacpocetna VCH,
pricom Klinicka zavaznost VCH nemusi byt jednoznaéne rizikovejSia u viacpoCetnej VCH ako
u izolovanej VCH). Zistenie letality u deti s kombinovanou VCH je velmi problematické (vid dalej).

* Letalita deti iba s jednym organovym postihnutim. 28.drova letalita deti s prisluSnou
VCH dosiahla hodnotu 1,9 %, 1-ro€na letalita 2,5 %. PocCet deti s prislusnym organovym
postihnutim, ich umrtia i letalitu podla toho, €i iSlo iba o izolovanu alebo iba viacpocetnu VCH
v ramci jedného organového postihnutia uvadzaju tabulky T1.14 a T1.15.

+ Letalita deti s kombinovanou VCH. Posudit korektne letalitu takychto deti je problematické,
pretoze nie je isté, ktora VCH bola pri€inou smrti (ak nie je k dispozicii podrobne vypisany list
o prehliadke mitveho, €o vacsinou nie je).V roku 2014 dosiahla 28-diiova letalita deti hodnotu
10 %, 1-ro¢na letalita hodnotu 12,5 %.

Z uvedeného vyplyva, Ze 28-drova letalita deti s kombinovanou VCH je 5x vySS8ia v porovnani
s letalitou deti s jednym organovym postihnutim (10,0 %/1,9 %); celkova letalita deti do 1 roka
ich Zivota (bez ohladu na charakter VCH) bola tiez 5x vysSia (12,5 %/2,5 %), (T1.13).

Jednotlivé VCH. Celkovy pocet jednotlivych VCH (vratane viacpoCetnych VCH pocitanych
samostatne), ktoré boli hlasené u 1 500 zivonarodenych deti v roku 2014, bol 1 952 (T1.4).
Pocet jednotlivych VCH u deti je vy$Si ako poCet deti podla organového postihnutia.

Najviac jednotlivych VCH, a to 589, sa dominantne tykalo VCH obehovej sustavy — zo v8etkych
jednotlivych VCH u deti do 1 roka im patril 30,2 % podiel (T1.4).
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VRODENE CHYBY V SRV ROKOCH 1994 AZ 2014 -
VYVOJ VYBRANYCH UKAZOVATELOV

Celkova miera incidencie deti s VCH. V rokoch 1995 — 2014 sa incidencia deti s VCH
pohybovala v intervale od 16 do 34,6/1 000 Zivonarodenych deti. Za prezentované obdobie jej
vyvoj mal charakter mierneho vzostupu. Miera incidencie chlapcov s VCH bola celé sledované
obdobie vySSia ako u diev€at 0 40 az 50 % (G3.1, G3.2).

Vyvoj poctu hlasenych deti s vybranymi VCH, mieru Specifickej incidencie, ako aj pocet a podiel
prenatalne zistenej VCH podfla organového postihnutia uvadzaju grafy G3.3 — G1.7, tabulky
T3.1 —=T3.5 (podrobnejsie su uvadzané deti s CHA vratane ich vyvoja podla Specifikacie CHA).

Podla dostupnych udajov zo strany klinickych genetikov " sa zistilo, Ze podiel zivonarodenych
deti s prenatalne zistenou CHA (Q90 — Q99) sa vo vybranych rokoch v obdobi rokov 2002 —
2014 pohyboval:

» udetis DS (Q90) v intervale od 5 % (r. 2010) do 21 % (r. 2014), (T3.6b),

» udeti sinymi CHA (Q91 - Q99) od 0 % (r. 2007) do 6 % (r. 2013), (T3.6c).

Spolu u vSetkych deti s prenatélne zistenou CHA (Q90 — Q99) sa podiel Zivonarodenych
deti pohyboval od 3 % (r. 2010) do 14 % (r. 2013), (T3.6a). Matky tychto deti nepodstupili UPT
z rdznych dévodov (medzi najpravdepodobnejSie patria: starSie rodiCky prvorodenych deti,
nabozenské vyznanie).

Zakladné informacie o prezivani, vs. umrti deti s DS v obdobi od 1. 1. 2010 azdo 31. 12. 2015
podla roku ich narodenia a hlasenia do Narodného registra VCH v rokoch 2010 — 2014 uvadza
tabufka T3.7.

" Prispevok hlavného odbornika MZ SR pre klinicku genetiku (MUDr. FrantisSek Cisarik, CSc.) je uvedeny
v samostatnej ¢asti, analyzuje situéciu v trovni a efektivite zachytu CHA v rdmci prenatalnej diagnostiky.
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ZAVER

Na zaver dakujeme eSte raz vSetkym lekarom — neonatologom, pediatrom, vSeobecnym
lekarom pre deti a dorast, detskym kardiologom a klinickym genetikom, ktori hlasili do prislusného
narodného registra deti s VCH.

Osobitne dakujeme hlavnému odbornikovi MZ SR pre klinicku genetiku,
MUDr. FrantiS8kovi Cisarikovi, CSc., za jeho prispevok k zhodnoteniu vyvoja situacie
v problematike prenatalnej genetickej diagnostiky v SR, ktorym obohatil tuto publikaciu.

Zarovenn mu dakujeme za jeho ,epidemiologické” aktivity v oblasti genetiky, ktorych ciefom
je motivacia kolegov pri elektronickom zbere Specifickych dat do prislusnych registrov, a to
v ramci hlaseni: ,Hlasenie plodu s vrodenou chybou® a ,Hlasenie osoby s dedi¢nou, genetickou
a zriedkavou chorobou“ od roku 2014, ktoré su sucastou Narodného registra VCH. Vystupy
z uvedenych hlaseni budu prezentované v dalSom vydani publikacie o VCH.

14



VRODENE CHYBY V SR
|. VYBRANE UKAZOVATELE
ROK 2014



T1.1 Pocet deti s vrodenou chybou v SR v roku 2014 hlasenych podl'a odborného zamerania lekara

Deti narodené
Ukazovatel Spolu
v roku 2014 " pred rokom 2014
Spolu 1563 1504 59
Odborné neonatolég 1417 1417 -
zameranie
lekara VLDD 2 146 87 59

" Pocet hlasenych Zivonarodenych a mitvonarodenych deti.
2 VV8eobecni lekari pre deti a dorast — od roku 2012 hlasia VCH zistenu u deti do 15 rokov.

T1.2 Pocet zivonarodenych deti podla roku narodenia s hlasenou vrodenou chybou diagnostikovanou v SR

v roku 2014
Deti Zivonarodené
Ukazovatel Spolu
v roku 2014 " pred rokom 2014
Pocet hlasenych zivonarodenych deti s vrodenou chybou (VCH) 1559 1500 59
v tom | deti s postihnutim iba 1 organového systému

(v tom — iba izolovana alebo iba viacpocetna VCH) 1350 1300 50

deti s postihnutim viacerych organovych systémov

(kombinovana VCH) 209 200 9

Poznamka: V roku 2014 boli hlasené 4 mftvonarodené deti s VCH.
" Podla metodiky WHO sa hlasia aj deti s VCH diagnostikovanou do 1 roka ich Zivota, t. j. deti s VCH diagnostikovanou v roku 2015, ale narodené v roku 2014, boli zahrnuté do roku 2014.

G 1.1 Incidencia deti s vrodenou chybou na 1 000 zivonarodenych deti v SR podla pohlavia v roku 2014
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G 1.2 Incidencia " deti s vrodenou chybou na 1 000 zivonarodenych deti v SR a krajoch SR v roku 2014
34,4
35 - 33,6 33,4
30,4
30 - 273

24,6
25 - 22,8
21,2

18,9
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10 -

Deti s VCH na 1 000 zivonarodenych deti
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" Ide o Zivonarodené deti v roku 2014 (1 500 deti) podra trvalého bydliska matky, u ktorych sa VCH diagnostikovala v roku 2014 (pripadne v roku 2015 u deti do 1 roka ich Zivota).

G 1.3 Incidencia " deti s vrodenou chybou na 1 000 deti do 14 rokov v SR a krajoch SR v roku 2014

4 -
=
[§]
>
C
Q
° 3-
S
| 2,3
o 2,2 21
g 19 19 20 20
o 2-
o
S 1,5
g 1,2
5
S 1-
2]
b
[a)

0 -

SR BL TA TC NI Zl BC PV K

" Ide o Zivonarodené deti (v roku 2014 a pred rokom 2014) s hlasenou VCH diagnostikovanou v roku 2014, pripadne v roku 2015 u deti s VCH zistenou do 1 roka Zivota dietata (1 559 deti)
podra trvalého bydliska matky.
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T 1.3 Pocet hlasenych zivonarodenych deti s vrodenou chybou v SR v roku 2014 podrla typu a Specifikacie

vrodenej chyby

Narodené v roku 2014 Narodené pred rokom 2014
postihnutie jedného 2, _ postihnutie jedného 2, - :
Deti podfa roku narodenia organového systému o= G organového systému o= 2 Uhrn
a typu organového postihnutia iba iba ‘% é _g iba iba ‘% é % (a+b)
izolovana | viacpogetna § § & |izolovana | viacpogetna § § &
VCH VCH" > VCH VCH" >
Celkovy pocet hlasenych deti s VCH 1155 145 200| 1500 49 1 9 59| 1559
Nervovy systém (Q00 — Q07) 52 6 31 89 1 - 2 91
i Oko, ucho, tvar a krk (Q10 — Q18) 46 3 16 65 3 - 2 5 70
Q | Obehova sustava (Q20 — Q28) 306 72 104 482 28 - 6 34 516
> | Dychacia sustava (Q30 — Q34) 11 1 20| 32 - - 1 1 33
-§ Réazstep pery a razstep podnebia
£ |(Q35-Q37) 49 2 14 65 1 — — 1 66
g Iné VCH traviacej sustavy (Q38 — Q45) 41 3 33 77 1 - 1 2 79
@ Genitalne organy (Q50 — Q56) 174 27 205 1 — 1 2 207
g Mocova sustava (Q60 — Q64) 140 31 45 216 6 - 2 8 224
§ Svaly a kosti (Q65 — Q79) 230 22 61 313 6 - 5 1 324
% Iné VCH (Q80 — Q89) 74 - 19 93 1 - - 1 94
2 | Chromozdmové anomalie (Q90 — Q99) 13 1 40 54 - - - - 54
% Vrodena hypotyreéza (E03) 3 - 2 5 - - - - 5
;;_5 Metabolické poruchy (E70 — E90) 10 - 6 16 - - 1 1 17
Iné 6 - 13 19 1 - 1 2 21
Celkovy pocet VCH u deti
(podrla organového postihnutia) 1155 145 431 1731 49 1 20 70| 1801

" Viacpocetna VCH je podéitana ako jedna VCH v ramci prislusného organového postihnutia.

T1.4 Pocet hlasenych jednotlivych vrodenych chyb u zivonarodenych deti podla organového postihnutia v SR

v roku 2014
Pocet jednotlivych VCH " Pocet jednotlivych VCH "
. ’ Z nich najcastejsia VCH podla roku narodenia deti
Specifikacia VCH podla MKCH-10 P . N
Spolu z prislusnej skupiny chordb v roku pred rokom
kod dg. VCH podet 2014 2014
Nervovy systém (Q00 — Q07) 102 Q04.6 21 99 3
Oko, ucho, tvar a krk (Q10 — Q18) 79 Q17.0 15 74 5
Obehova sustava (Q20 — Q28) 624 Q21.0 223 589 35
Dychacia sustava (Q30 — Q34) 35 Q31.4/Q33.6 8/8 34 1
Razstep pery a razstep podnebia (Q35 — Q37) 70 Q36.9 14 69 1
Iné VCH traviacej sustavy (Q38 — Q45) 85 Q39.1/Q42.2 9/9 83 2
Genitalne organy (Q50 — Q56) 212 Q53.1 69 210 2
Mocova sustava (Q60 — Q64) 269 Q62.0 82 261 8
Svaly a kosti (Q65 — Q79) 353 Q66.0 51 342 11
Iné VCH (Q80 — Q89) 95 Q82.5 29 94 1
Chromozémové anomalie (Q90 — Q99) 56 Q90.9 29 56 -
Vrodena hypotyreéza (E03) 5 E03.1 4 5 -
Metabolické poruchy (E70 — E90) 17 E71.3 5 16 1
Iné 22| D18.08/D18.1 3/3 20 2
Celkovy pocet jednotlivych VCH 2024 X X 1952 72

" Viacpocetné VCH su v tejto tabulke pocitané ako konkrétne (jednotlivé) VCH.
2 Komplexnost hlaseni deti s metabolickou poruchou, ale aj inych skupin choréb v stuc¢asnosti nezaradenych do sledovania, bude podnetom pre dalSie kroky smerujlice ku skvalitneniu

registra VCH.
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G 1.4 Pocet hlasenych vrodenych chyb u deti podl'a organového postihnutia " a ich podiel z celkového poctu

vrodenych chyb deti v SR v roku 2014
17

5’7/21

54 91
94 70

324
516

224

66
207 79 33

" Celkovy pocet VCH podfa organového postihnutia: 1 801 u 1 559 deti (Zivonarodenych).

Nervovy systém — 5,1 % (n=91)
Oko,ucho, tvar a krk — 3,9 % (n=70)
Obehova sustava — 28,7 % (n=516)
Dychacia sustava — 1,8 % (n=33)
Razstep pery a razstep podnebia — 3,7 % (n=66)
Iné VCH traviacej sustavy — 4,4 % (n=79)
Genitalne organy — 11,5 % (n=207)
Mocova sustava — 12,4 % (n=224)

Svaly a kosti — 18,0 % (n=324)

Iné VCH - 5,2 % (n=94)

Chromozémové anomalie — 3,0 % (n=54)
Vrodena hypotyreéza — 0,3 % (n=5)
Metabolické poruchy — 0,9 % (n=17)
Ostatné — 1,2 % (n=21)

G 1.5 Pocet hlasenych jednotlivych vrodenych chyb " a ich podiel z poétu v§etkych vrodenych chyb u deti v SR

v roku 2014
17
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" Celkovy pocet jednotlivych VCH: 2 024 u 1 559 deti (Zivonarodenych).

Nervovy systém — 5,0 % (n=102)
Oko,ucho, tvar a krk — 3,9 % (n=79)
Obehova sustava — 30,8 % (n=624)
Dychacia sustava — 1,7 % (n=35)
Razstep pery a razstep podnebia — 3,5 % (n=70)
Iné VCH traviacej sustavy — 4,2 % (n=85)
Genitalne organy — 10,5 % (n=212)
Mocova sustava — 13,3 % (n=269)

Svaly a kosti — 17,4 % (n=353)

Iné VCH — 4,7 % (n=95)

Chromozémové anomalie — 2,8 % (n=56)
Vrodena hypotyreéza — 0,2 % (n=5)
Metabolické poruchy — 0,8 % (n=17)

Ostatné — 1,1 % (n=22)
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T1.5 Pocet hlasenych zivonarodenych deti s vrodenymi chybami v krajoch SR v roku 2014 podla typu a

Specifikacie vrodenej chyby
Bratislavsky kraj

Narodené v roku 2014

Narodené pred rokom 2014

postihnutie jedného

postihnutie jedného

o o
Deti podla roku narodenia organového systému é '% = organového systému é '% @ Uhrn
a typu organového postihnutia . iba T ibej ' ‘% % é . iba T ibej ' ‘% % §_ (a+b)
izolovana | viacpocetna S ] ) izolovana | viacpocetna S ] 17)
VCH VCH" > VCH VCH" S
Celkovy pocet hlasenych deti s VCH 134 20 23 177 - - - - 177
Nervovy systém (Q00 — QO07) 5 - 1 6 - - - - 6
i Oko, ucho, tvar a krk (Q10 — Q18) 1 - 3 4 - - - - 4
Q | Obehova ststava (Q20 — Q28) 42 12 19 73 - - - - 73
i Dychacia sustava (Q30 — Q34) - - 5 5 - - - - 5
§ Razstep pery a razstep podnebia
£ |(Q35-Q37) 5 1 2 8 - - - - 8
g Iné VCH traviacej sustavy (Q38 — Q45) 5 - 8 13 - - - - 13
g Genitalne organy (Q50 — Q56) 27 - 2 29 - - - - 29
E | Mocova sustava (Q60 — Q64) 13 3 3 19 - - - - 19
§ Svaly a kosti (Q65 — Q79) 23 4 5 32 - - - - 32
S [Iné VCH (Q80 - Q89) 8 - 2 10 - - - - 10
2 | Chromozémové anomalie (Q90 — Q99) 2 - 2 4 - - - - 4
g Vrodena hypotyre6za (E03) - - - - - - - - -
:o_’ Metabolické poruchy (E70 — E90) 2 - - 2 - - - - 2
Iné 1 - 1 2 - - - - 2
Celkovy pocet VCH u deti
(podla organového postihnutia) 134 20 53 207 - - - - 207
Trnavsky kraj
Narodené v roku 2014 Narodené pred rokom 2014
postihnutie jedného Q. - postihnutie jedného Q. _ )
Deti podla roku narodenia organového systému o= s organového systému == <) Uhrn
a typu organového postihnutia ~iba T ibea ’ ‘% é g ~iba T ibea ’ ‘% é g (a+b)
izolovana | viacpocetna 8 ] ) izolovana | viacpocetna 8 ] 1)
VCH VCH > VCH VCH" >
Celkovy pocet hlasenych deti s VCH 85 8 21 114 - - 1 1 115
Nervovy systém (Q00 — Q07) 3 - - 3 - - - - 3
= | Oko, ucho, tvar a krk (Q10 - Q18) 3 _ 3 _ _ N 3
€ | Obehova sustava (Q20 — Q28) 19 2 9 30 - - - - 30
fu Dychacia sustava (Q30 — Q34) 1 - 4 5 - - - - 5
§_ Razstep pery a razstep podnebia
£ |(Q35-Q37) 5 - 3 8 - - - - 8
E Iné VCH traviacej sustavy (Q38 — Q45) 6 1 7 14 - - - - 14
3 | Genitalne organy (Q50 — Q56) 22 1 3 26 - - - = 26
g Mocova sustava (Q60 — Q64) 10 4 5 19 - - - - 19
§ Svaly a kosti (Q65 — Q79) 1 - 6 17 - - 1 1 18
© [Iné VCH (Q80 - Q89) 1 - 1 2 - - - - 2
2 | Chromozémové anomalie (Q90 — Q99) 1 - 6 7 - - - - 7
ﬁ Vrodena hypotyre6za (E03) 2 - - 2 - - - - 2
;_6’ Metabolické poruchy (E70 — EQ0) 1 - 1 2 - - - - 2
Iné - - 2 2 - - 1 1 3
Celkovy pocet VCH u deti
(podfa organového postihnutia) 85 8 47 140 - - 2 2 142

" Viacpocetna VCH je pocitana ako jedna VCH v ramci prislusného organového postihnutia.
Poznamka: Tab. T1.5 neobsahuje 1 pripad — anonymny pérod, pri ktorom $pecifikacia trvalého bydliska matky podfa kraja nebola znama (dieta narodené v roku 2014, izolovana VCH —

Mocova sUstava (Q60 — Q64)).
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T1.5 Pocet hlasenych zivonarodenych deti s vrodenymi chybami v krajoch SR v roku 2014 podla typu a
Specifikacie vrodenej chyby
Trenéiansky kraj

Narodené v roku 2014 Narodené pred rokom 2014
postihnutie jedného K postihnutie jedného S
Deti podla roku narodenia organového systému o= = organového systému o= ) Uhrn
a typu organového postihnutia iba iba ‘% £ % iba iba ‘% £ % (a+b)
izolovana | viacpo&etna § § &  |izolovana | viacpogetna § § &
VCH VCH" > VCH VCH" >
Celkovy pocet hlasenych deti s VCH 142 21 1 176 5 - - 5 181
Nervovy systém (Q00 — Q07) 1 1 4 6 - - - - 6
o
T | Oko, ucho, tvar a krk (Q10 — Q18) 6 - - 6 - - - - 6
Q | Obehova ststava (Q20 — Q28) 49 14 4 67 4 - - 4 71
=
« | Dychacia sustava (Q30 — Q34) 1 - 2 3 - - - - 3
§ Razstep pery a razstep podnebia
£ |(Q35-Q37) 2 - 1 3 - - - - 3
é‘ Iné VCH traviacej sustavy (Q38 — Q45) 4 - 2 6 - - - -
g Genitalne organy (Q50 — Q56) 20 - - 20 - - - - 20
E | Mogova sustava (Q60 — Q64) 14 3 2 19 1 - - 1 20
§ Svaly a kosti (Q65 — Q79) 25 3 8 36 - - - - 36
S [Iné VCH (Q80 - Q89) 18 - 1 19 - - - - 19
2 | Chromozémové anomalie (Q90 — Q99) 1 - 1 2 - - - - 2
[}
g Vrodena hypotyreéza (E03) - - - - - - - - -
:o_’ Metabolické poruchy (E70 — E90) - - - - - - - - -
Iné 1 - 1 2 - - - - 2
Celkovy pocet VCH u deti
(podfa organového postihnutia) 142 21 26 189 5 — - 5 194
Nitriansky kraj
Narodené v roku 2014 Narodené pred rokom 2014
postihnutie jedného Q. postihnutie jedného Q.
Deti podla roku narodenia organového systému o= < organového systému o= ) Uhrn
4 5 ; ; © C ‘© C
a typu organového postihnutia iba iba CE;':% % iba iba g,g % (a+b)
izolovana | viacpocetna S é ‘j',' izolovana | viacpocCetna S é ,j‘,‘
VCH VCH" > VCH VCH" >
Celkovy pocet hlasenych deti s VCH 159 14 30 203 2 - - 2 205
Nervovy systém (Q00 — Q07) 7 - 10 17 1 - - 1 18
o
T Oko, ucho, tvar a krk (Q10 — Q18) 8 1 4 13 - - - - 13
€ | Obehova sustava (Q20 — Q28) 66 4 14 84 1 - - 1 85
=
« | Dychacia sustava (Q30 — Q34) 8 - 3 1" - - - - 1"
§_ Razstep pery a razstep podnebia
£ |(Q35-Q37) 7 1 3 11 — — — - 1
E Iné VCH traviacej sustavy (Q38 — Q45) 3 1 5 9 - - - - 9
2 | Genitalne organy (Q50 — Q56) 13 1 4 18 - - - = 18
Q.
£ Mocova sustava (Q60 — Q64) 17 3 9 29 - - - - 29
§ Svaly a kosti (Q65 — Q79) 20 3 7 30 - - - - 30
S |Ine VCH (Q80 - Q89) 5 - 2 7 - - - - 7
2 | Chromozomové anomalie (Q90 — Q99) 1 - 5 6 - - - - 6
g Vrodena hypotyre6za (E03) - - 1 1 - - - - 1
;_6’ Metabolické poruchy (E70 — E90) 4 - 2 6 - - - - 6
Iné - - - - - - - - -
Celkovy pocet VCH u deti
(podla organového postihnutia) 159 14 69 242 2 - - 2 244

" Viacpocetna VCH je pocitana ako jedna VCH v ramci prislusného organového postihnutia.

Poznamka: Tab. T1.5 neobsahuje 1 pripad — anonymny pérod, pri ktorom $pecifikacia trvalého bydliska matky podfa kraja nebola znama (dieta narodené v roku 2014, izolovana VCH —
Mocova sUstava (Q60 — Q64)).
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T1.5 Pocet hlasenych zivonarodenych deti s vrodenymi chybami v krajoch SR v roku 2014 podla typu a

Specifikacie vrodenej chyby

Zilinsky kraj

Narodené v roku 2014

Narodené pred rokom 2014

postihnutie jedného

postihnutie jedného

o o
Deti podla roku narodenia organového systému é '% = organového systému é '% @ Uhrn
a typu organového postihnutia iba iba ‘% é % iba iba ‘% é % (a+b)
izolovana | viacpo&etna § § & |izolovana | viacpogetna § § &
VCH VCH" > VCH VCH" S
Celkovy pocet hlasenych deti s VCH 152 24 32 208 3 - - 3 21
Nervovy systém (Q00 — QO07) 8 1 2 1" - - - - 1"
i Oko, ucho, tvar a krk (Q10 — Q18) 5 2 3 10 - - - - 10
Q | Obehova sustava (Q20 — Q28) 49 13 20 82 3 - - 3 85
i Dychacia sustava (Q30 — Q34) - - 1 1 - - - - 1
§ Razstep pery a razstep podnebia
£ |(Q35-Q37) 8 - 1 9 - - - - 9
g Iné VCH traviacej sustavy (Q38 — Q45) 3 - 3 6 - - - - 6
§ Genitalne organy (Q50 — Q56) 25 - 2 27 - - - - 27
g Mocova sustava (Q60 — Q64) 19 5 6 30 - - - - 30
8 | Svaly a kosti (@65 — Q79) 21 3 7 31 - - - = 31
S [Iné VCH (Q80 - Q89) 11 - 4 15 - - - - 15
2 | Chromozémové anomalie (Q90 — Q99) 1 - 14 15 - - - - 15
g Vrodena hypotyre6za (E03) - - - - - - - - -
:o_’ Metabolické poruchy (E70 — E90) 1 - 1 2 - - - - 2
Iné 1 - 4 5 - - - - 5
Celkovy pocet VCH u deti
(podla organového postihnutia) 152 24 68 244 3 - - 3 247
Banskobystricky kraj
Narodené v roku 2014 Narodené pred rokom 2014
postihnutie jedného Q. - postihnutie jedného Q. _ )
Deti podla roku narodenia organového systému o= s organového systému o= ) Uhrn
a typu organového postihnutia iba iba S é 2 iba iba S é 2 (a+b)
izolovana | viacpocCetna § é ‘% izolovana | viacpocetna § é ,j‘;
VCH VCH" > VCH VCH" >
Celkovy pocet hlasenych deti s VCH 119 5 25 149 34 1 42 191
Nervovy systém (Q00 — Q07) 6 - 2 8 - 1 - 1 9
i Oko, ucho, tvar a krk (Q10 — Q18) 4 - 2 6 3 - 2 5 1"
€ | Obehova sustava (Q20 — Q28) 19 3 14 36 17 - 5 22 58
fu Dychacia sustava (Q30 — Q34) - - 2 2 - - 1 1 3
§_ Razstep pery a razstep podnebia
£ |(Q35-Q37) 7 — 2 9 1 — - 1 10
E Iné VCH traviacej sustavy (Q38 — Q45) 8 1 2 1" 1 - 1 2 13
@ Genitalne organy (Q50 — Q56) 22 - 6 28 1 - 1 2 30
g Mocova sustava (Q60 — Q64) 21 1 4 26 4 - 2 6 32
§ Svaly a kosti (Q65 — Q79) 24 - 13 37 6 - 4 10 a7
© [Iné VCH (Q80 - Q89) 4 - - 4 1 - - 1 5
2 | Chromozémové anomalie (Q90 — Q99) 2 - 2 4 - - - - 4
ﬁ Vrodena hypotyreéza (E03) 1 - - 1 - - - -
;_6’ Metabolické poruchy (E70 — EQ0) - - - - - - - - -
Iné 1 - 1 2 - - - - 2
Celkovy pocet VCH u deti
(podfa organového postihnutia) 119 5 50 174 34 1 16 51 225

" Viacpocetna VCH je pocitana ako jedna VCH v ramci prislusného organového postihnutia.

Poznamka: Tab. T1.5 neobsahuje 1 pripad — anonymny pérod, pri ktorom $pecifikacia trvalého bydliska matky podfa kraja nebola znama (dieta narodené v roku 2014, izolovana VCH —
Mocova sUstava (Q60 — Q64)).
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T1.5 Pocet hlasenych zivonarodenych deti s vrodenymi chybami v krajoch SR v roku 2014 podla typu a

Specifikacie vrodenej chyby
PresSovsky kraj

Narodené v roku 2014

Narodené pred rokom 2014

postihnutie jedného

postihnutie jedného

o o
Deti podla roku narodenia organového systému é '% = organového systému § % @ Uhrn
a typu organového postihnutia . iba T ibe} ' ‘% é i . iba T ibej ' ‘%% g (a+b)
izolovana | viacpocetna S ] ) izolovana | viacpocetna S ] 1)
VCH VCH" > VCH VCH" >
Celkovy pocet hlasenych deti s VCH 240 30 42 312 4 - - 4 316
Nervovy systém (Q00 — QO07) 10 2 10 22 - - - - 22
i Oko, ucho, tvar a krk (Q10 — Q18) 1 - 4 15 - - - - 15
Q | Obehova sustava (Q20 — Q28) 38 14 18 70 3 - - 3 73
i Dychacia sustava (Q30 — Q34) - - 1 1 - - - - 1
§ Razstep pery a razstep podnebia
£ |(Q35-Q37) 6 - 1 7 - - - - 7
g Iné VCH traviacej sustavy (Q38 — Q45) 5 - 3 8 - - - - 8
§ Genitalne organy (Q50 — Q56) 32 1 6 39 - - - - 39
g Mocova sustava (Q60 — Q64) 28 8 14 50 - - - - 50
§ Svaly a kosti (Q65 — Q79) 79 5 13 97 - - - - 97
% Iné VCH (Q80 — Q89) 23 - 30 - - - - 30
2 | Chromozdmové anomalie (Q90 — Q99) 4 - 1" - - - - 1"
é Vrodena hypotyre6za (E03) - - - - - - - - -
:o_’ Metabolické poruchy (E70 — E90) 2 - 2 4 - - - - 4
Iné 2 - 3 5 1 - - 1 6
Celkovy pocet VCH u deti
(podla organového postihnutia) 240 30 89 359 4 - - 4 363
Kosicky kraj
Narodené v roku 2014 Narodené pred rokom 2014
postihnutie jedného Q. _ postihnutie jedného Q. _ )
Deti podla roku narodenia organového systému o= s organového systému o= ) Uhrn
a typu organového postihnutia ~iba T ibea ’ ‘% é TE_ ~iba T ibea ’ ‘%% g (a+b)
izolovana | viacpocetna 8 ] I7) izolovana | viacpocetna 8 ] 1)
VCH VCH" > VCH VCH" >
Celkovy pocet hlasenych deti s VCH 123 23 14 160 1 - 1 2 162
Nervovy systém (Q00 — Q07) 12 2 16 - - - - 16
= | Oko, ucho, tvar a krk (Q10 - Q18) 8 _ _ 8 _ N - 8
€ | Obehova sustava (Q20 — Q28) 24 10 6 40 - - 1 1 4
fu Dychacia sustava (Q30 — Q34) 1 1 2 4 - - - - 4
§_ Razstep pery a razstep podnebia
£ |(Q35-Q37) 9 - 1 10 — - - - 10
E Iné VCH traviacej sustavy (Q38 — Q45) 7 - 3 10 - - - - 10
3 | Genitalne organy (Q50 — Q56) 13 1 4 18 - - - = 18
£ | Motova sustava (Q60 — Q64) 17 4 2| 23 1 _ C 1 24
§ Svaly a kosti (Q65 — Q79) 27 4 2 33 - - - - 33
© [Iné VCH (Q80 - Q89) 4 - 2 6 - - - - 6
2 | Chromozémové anomalie (Q90 — Q99) 1 1 3 5 - - - - 5
g Vrodena hypotyredza (E03) - - 1 1 - - - - 1
;_6’ Metabolické poruchy (E70 — EQ0) - - - - - - 1 1 1
Iné - - 1 1 - - - - 1
Celkovy pocet VCH u deti
(podfa organového postihnutia) 123 23 29 175 1 - 2 3 178

" Viacpocetna VCH je pocitana ako jedna VCH v ramci prislusného organového postihnutia.
Poznamka: Tab. T1.5 neobsahuje 1 pripad — anonymny pérod, pri ktorom $pecifikacia trvalého bydliska matky podfa kraja nebola znama (dieta narodené v roku 2014, izolovana VCH —

Mocova sUstava (Q60 — Q64)).
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G 1.6 Incidencia piatich najéastejSich organovych postihnuti ” u Zivonarodenych deti do 1 roka v SR a krajoch SR

v roku 2014
Obehova sustava (Q20 — Q28)
20
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" Incidencia organovych postihnuti u deti nemusi byt identicka s incidenciou deti s VCH. Obvykle je vy$Sia kvoli kombinovanym VCH.
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G 1.6 Incidencia piatich najéastejSich organovych postihnuti " u Zivonarodenych deti do 1 roka v SR a krajoch SR

v roku 2014
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T 1.6 Incidencia ostatnych organovych postihnuti ' u zivonarodenych deti v SR a krajoch SR v roku 2014

(na 1 000 zivonarodenych deti)

Kraje SR
Organové postihnutie podla MKCH-10 SR
BL TA TC NI ZI BC PV Ki
Nervovy systém (Q00 — Q07) 1,6 0,8 0,6 1,2 2,8 1,6 1,3 2,4 1,9
Iné VCH traviacej sustavy (Q38 — Q45) 1,4 1,7 2,6 1,2 1,5 0,9 1,8 0,9 1,2
Oko, ucho, tvar a krk (Q10 — Q18) 1,2 0,5 0,6 1,2 2,2 1,5 1,0 1,6 0,9
Razstep pery a razstep podnebia (Q35 — Q37) 1,2 1,0 1,5 0,6 1,8 1,3 1,5 0,7 1,2
Chromozémové anomalie (Q90 — Q99) 1,0 0,5 1,3 0,4 1,0 2,2 0,7 1,2 0,6
Dychacia sustava (Q30 — Q34) 0,6 0,6 0,9 0,6 1,8 0,1 0,3 0,1 0,5
Iné 0,4 0,3 0,4 0,4 - 0,7 0,3 0,5 0,1
Metabolické poruchy (E70 — E90) 0,3 0,3 0,4 - 1,0 0,3 - 0,4 -
Vrodena hypotyreéza (E03) 0,1 - 0,4 - 0,2 - 0,2 - 0,1

" Incidencia organovych postihnuti u deti nemusi byt identicka s incidenciou deti s VCH. Obvykle je vy$sia kvoli kombinovanym VCH.
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G1.7

Incidencia piatich naj¢astejSich organovych postihnuti " u deti do 14 rokov v SR a krajoch SR v roku 2014

Pocet / 10 000 deti do 14 rokov Pocet / 10 000 deti do 14 rokov

Pocet / 10 000 deti do 14 rokov
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" Incidencia organovych postihnuti u deti nemusi byt identicka s incidenciou deti s VCH. Obvykle je vy$Sia kvoli kombinovanym VCH.
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G 1.7 Incidencia piatich naj¢astejSich organovych postihnuti V" u deti do 14 rokov v SR a krajoch SR v roku 2014
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T 1.7 Incidencia ostatnych organovych postihnuti " u deti do 14 rokov v SR a krajoch SR v roku 2014 (na 10 000

deti do 14 rokov)

Kraje SR
Organové postihnutie podla MKCH-10 SR
BL TA TC NI ZI BC PV Ki
Nervovy systém (Q00 — Q07) 1,1 0,6 0,4 0,8 2,0 1,0 0,9 1,5 1,2
Iné VCH traviacej sustavy (Q38 — Q45) 1,0 1,4 1,8 0,8 1,0 0,6 1,4 0,5 0,7
Oko, ucho, tvar a krk (Q10 — Q18) 0,8 0,4 0,4 0,8 1,4 0,9 1.1 1,0 0,6
Razstep pery a razstep podnebia (Q35 — Q37) 0,8 0,9 1,0 0,4 1,2 0,8 1,0 0,5 0,7
Chromozémové anomalie (Q90 — Q99) 0,7 0,4 0,9 0,3 0,7 1,4 0,4 0,7 0,4
Dychacia sustava (Q30 — Q34) 0,4 0,5 0,6 0,4 1,2 0,1 0,3 0,1 0,3
Iné 0,3 0,2 0,4 0,3 - 0,5 0,2 0,4 0,1
Metabolické poruchy (E70 — E90) 0,2 0,2 0,3 - 0,7 0,2 - 0,3 0,1
Vrodena hypotyreéza (E03) 0,1 - 0,3 - 0,1 - 0,1 - 0,1

" Incidencia organovych postihnuti u deti nemusi byt identicka s incidenciou deti s VCH. Obvykle je vy$sia kvoli kombinovanym VCH.
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T 1.8 Pocet piatich najcastejSich organovych postihnuti u Zivonarodenych deti " s vrodenou chybou v SR a
krajoch SR v roku 2014 podla typu a Specifikacie vrodenej chyby

Organové postihnutia — spolu (pozri G1.8)

podfa MKCH-10 SR? BL TA TC NI Zl BC PV Ki
Obehova sustava (Q20 — Q28) 482 73 30 67 84 82 36 70 40
Svaly a kosti (Q65 — Q79) 313 32 17 36 30 31 37 97 33
Mocova sustava (Q60 — Q64) *216 19 19 19 29 30 26 50 23
Genitélne organy (Q50 — Q56) 205 29 26 20 18 27 28 39 18
Iné VCH (Q80 — Q89) 93 10 2 19 7 15 4 30 6
Ostatné VCH 422 44 46 28 74 59 43 73 55

Postihnutie iba 1 organového systému

podla MKCH-10 SR? BL TA TC NI Zl BC PV Kl
Obehova sustava (Q20 — Q28) 378 54 21 63 70 62 22 52 34
Svaly a kosti (Q65 — Q79) 252 27 11 28 23 24 24 84 31
Genitélne organy (Q50 — Q56) 178 27 23 20 14 25 22 33 14
Mocova sustava (Q60 — Q64) *171 16 14 17 20 24 22 36 21
Iné VCH (Q80 — Q89) 74 8 1 18 5 11 4 23 4
Ostatné VCH 247 22 23 17 41 30 30 42 42

Iba viacorganové postihnutie (kombinované vrodené chyby)

podla MKCH-10 SR BL TA TC NI Vd| BC PV Ki
Obehova sustava (Q20 — Q28) 104 19 9 4 14 20 14 18 6
Svaly a kosti (Q65 — Q79) 61 5 6 8 7 7 13 13 2
Mocova sustava (Q60 — Q64) 45 3 5 2 9 6 4 14 2
Chromozémové anomalie (Q90 — Q99) 40 2 6 1 5 14 2 7 3
Iné VCH traviacej sustavy (Q38 — Q45) 33 8 7 2 5 3 2 3 3
Ostatné VCH 148 16 14 9 29 18 15 34 13

" Ide o Zivonarodené deti narodené v roku 2014.

2 Pocet VCH za SR je vy$si o 1 pripad — anonymny pérod (dieta narodené v roku 2014, izolovana VCH — Mocova sustava (Q60 — Q64)), pretoze Specifikacia trvalého bydliska matky podfa
kraja nie je znama (*pocet vyssi o 1 pripad).

G 1.8 a) Podiel najéastejSich organovych postihnuti u deti s vrodenou chybou v krajoch SR v roku 2014

Organové postihnutia — spolu

100 - 8,3 10,5 10,6 8,8 6.5 13,0
14,5
i ) 19,0
80 75 310 23,1 323 17,3
13,7 10,2
60 - 17,0 12,0 43 0
< 11,8 13.9 13,2 16,1 14,0
w- 7 9.9 ’ 8.8 7,5 17,5
9,6 13,4 9,8 ’ ’
13,9 20.4 6.6
20 - 6.2 11,5 8,8 12,7 ) 10' 9
54 8,8 2,2 ’
15,1 10,2 8.8 14,1 10,8 10,4
0 - ! ! ! ! ! '
2 A%D) A®) 2 § 22
\(\41\ R > R 21 (\;LQ au o “\A
N2 =N 2 NI\ N[®) c
» @ NP @ (0?® e 26
Oy,e.‘(\o\l N o e((\\b\“ >
m Bratislavsky kraj u Trnavsky kraj Trenciansky kraj m Nitriansky kraj
m Zilinsky kraj u Banskobystricky kraj PreSovsky kraj KosSicky kraj

Poznamka: V legende je pocet prislusnych VCH za SR.
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G 1.8 b) Podiel najéastejSich organovych postihnuti u deti s vrodenou chybou v krajoch SR v roku 2014

Postihnutie iba jedného organového systému

100
9,0 12,3 7.9 12,3 o4 17,0
13,8 18,5
’ 31,1
80 58 211 17,0
333 12,4
60 16,4 12,9 5.4 12,1
95 14,0 14,9
>~ 18,5 , 79 14,0 ’ 12,1
40 9,5 ’ 6,8
9.1 11,2 11,7 16,6
16,7 ’
20 55 111 12,9 9,9 24,3 6.9
’ 4.4 8,2 1,4 9,3
14,3 10,7 15,2 9.4 10,8 8,9
0
\“‘rg@ //’L‘ﬂ'\ 19 AN @41 &“/fla:l\
= (\/ -
Sgs\a\la o 5 o‘g.a(\\; 595\3""’\ \“,e\] o “\é\lc\»\
TS 2\ e PN G
O\oe‘(\o 5\1 (\\\ AN \\I\ C,O‘l 0°
m Bratislavsky kraj m Trnavsky kraj Trenciansky kraj m Nitriansky kraj
u Zilinsky kraj Banskobystricky kraj PreSovsky kraj KoSicky kraj

G 1.8 c) Podiel najcastejsSich organovych postihnuti u deti s vrodenou chybou v krajoch SR v roku 2014

Iba viacorganové postihnutie " (kombinovana vrodena chyba)

100 5,8 33 4,4 7,5 9,1 8.8
17 21,3 9,1
80 3 31,1 17,5 6.1 23,0
13,5 213 5,0 9,1
60 100 ) 8,9 15,2 10,1
= ’ 11,5 13,3 35,0 6, 12,2
40 13?j,85 1;? 20,0 125 21,2 19,6
20 8,7 ’ 4‘4 2’5 6,1
18.3 9.8 1.1 15,0 24,2 9,5
0 ’ 812 6,7 5’0 10,8
//‘\ b‘\‘ . /,6'\ //D«E)\ \ /,bc \(\/,(b%\ _ \bc%\
s a\(\os“ o w2\ 5 e e Ie
2% NCY NS e R @
o™ C L6 RC O
© ;
O‘(\‘o \(\G
m Bratislavsky kraj m Trnavsky kraj TrenCiansky kraj m Nitriansky kraj
m Zilinsky kraj Banskobystricky kraj PreSovsky kraj Kosicky kraj

" Kombinované VCH st u deti rozdelené do kapitol MKCH-10 podra prislusného organového postihnutia.
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G 1.9 Podiel zivonarodenych deti s vrodenou chybou v SR v roku 2014 podl'a vekovej skupiny matky "

vek 45+ neznamy vek matky __vek 15—19
vek 40 — 44 02% T~ 20% _—  49%
3,1%
vek 35 -39
17,9%
vek 25 - 29
26,7%

" Bez jedného dietata Zivonarodeného v roku 2014 z anonymného pérodu.

G 1.10 Incidencia deti s vrodenou chybou v SR v roku 2014 podl'a vekovej skupiny matky "

80 - 71,4
70 -
60 -
50 -

40 - 34,0
27,1

37,0

24,7
30 - 213 24,2

20 -

Pocet detis VCH /
1 000 zivonarodenych deti

10 -

0 -
15-19 20-24 25-29 30-34 35-39 40 - 44 45+
Vekova skupina
" Bez jedného dietata Zivonarodeného v roku 2014 (z anonymného pérodu) a bez 30 Zivonarodenych deti (pre neznamy vek matky).

Poznamka: U matiek vo vekovej skupine do 14 rokov nebolo do registra hlasené dieta s VCH.
Poznamka: V SR bolo v roku 2014 vo vekovej skupine matiek do 14 rokov — 45 Zivonarodenych deti, vo vekovej skupine matiek nad 45 rokov — 42 Zivonarodenych deti.
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G 1.11 Podiel zivonarodenych deti s vrodenou chybou podra prislusnej vekovej skupiny matky v krajoch SR v roku 2014

15 — 24 rokov
0,
15.0% V%
9,9%
13,6%
32,7%
8,8%
11,2%
Pocet zivonarodenych deti 15 — 24-ro€nych matiek: 294.
25 — 34 rokov
10,6% 12,6%
8,0%
18,5%
12,5%
10,1%
13,3%
14,4%
Pocet zivonarodenych deti 25 — 34-ro€nych matiek: 859.
35+ rokov
0,
7,6% 12.3%
16,70/0 10’1%
9,1% 12,3%
16,7% 15,1%

Pocet zivonarodenych deti 35+ ro€nych matiek: 317.
Poznamka: 30 deti z 1 500 Zivonarodenych deti nebolo mozné v grafoch zohladnit pre neznamy vek/bydlisko matky.

Bratislavsky kraj (n=13)
Trnavsky kraj (n=13)
Trenc&iansky kraj (n=29)
Nitriansky kraj (n=40)
Zilinsky kraj (n=26)
Banskobystricky kraj (n=33)
PreSovsky kraj (n=96)
Kosicky kraj (n=44)

Bratislavsky kraj (n=108)
Trnavsky kraj (n=69)
Trené&iansky kraj (n=107)
Nitriansky kraj (n=114)
Zilinsky kraj (n=124)
Banskobystricky kraj (n=87)
PreSovsky kraj (n=159)
Kosicky kraj (n=91)

Bratislavsky kraj (n=39)
Trnavsky kraj (n=32)
Trenciansky kraj (n=39)
Nitriansky kraj (n=48)
Zilinsky kraj (n=53)
Banskobystricky kraj (n=29)
PreSovsky kraj (n=53)
KoSicky kraj (n=24)
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G 1.12 Pocet deti " s vrodenou chybou na 1 000 Zivonarodenych deti v SR a v jednotlivych krajoch SR v roku 2014
u 30+ roénych matiek podla vekovych skupin

80 30 — 34 rokov

g 7
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S 60
o
- 50
e 37,0
g 40 34,4 ’ 33,9
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> 27,1
& 30 23,1 29 0% 25
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40 34,0 33,5

49,3
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20
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Pocet / 1000 zivonarodenych deti
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753 40 — 44 rokov

[© 2|
o o
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(&)
o

42,4 41,3
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o

20,2
15,6

N
o

9,8

Pocet / 1000 zivonarodenych deti
3 5
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,Lbfl«\ g‘b\ B ,\Q’L\ . ,\'\‘b\ '7,'\\ B ,\«b‘b\ 5

G 7

. rﬁ)\ /,\g‘b\ /,\gb«\
R (T o

A\ ?\\ \(\/ \(\\ \(\/

(\/
6?“\ Qv
" Ide o Zivonarodené deti v roku 2014.

Poznamka: Iba v sumarnych Gdajoch za SR bolo mozné zohfadnit' aj 1 anonymny pérod (pre nezname bydlisko matky nie je Gdaj v kraji/okrese).
Poznamka: V legende je uvedeny pocet Zivonarodenych deti podla prisluSnej vekovej skupiny a trvalého bydliska matky v prisluSnom kraji SR.
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T 1.9 a) Prehlad vybranych ukazovatelov z prenatalnej diagnostiky deti narodenych v SR v roku 2014

z nich
& Do’stu_pné z nich doplriujuce ? z nich %
Ukazovatel P::t?t ° ab:gla\:gvani pozit. prenatal. 5 Dé)zit vySetrenie prenatal. (\’/Oglantgcjeﬁ(i:;
skriningu " skrining zistena skrFi)ning-u pri pggat. zistena pyri negat.
VCH skriningu VCH .
skriningu

Deti narodené v roku 2014 1504 1210 229 180 78,6% 134 4,5%
v tom Zivonarodené 1500 1207 227 178 78,4% 134 4,5%
mftvonarodené 4 3 2 2 100,0% - -

" Zahtfaju udaje o pozitivnom, negativnom skriningu a informaciu o absolvovani skriningu bez uvedenia vysledku.
2 U deti 134 matiek napriek negativnemu skriningu boli vykonané dopliiujuce vysetrenia (vratane cytogenetického vysetrenia) kvali rizikovym faktorom v osobnej a/alebo rodinnej anamnéze matky.

T 1.9 b) Prehlad vybranych ukazovatelov z prenatalnej diagnostiky deti narodenych v SR v roku 2014

Prenatalny zachyt VCH

Z nich

Pocet deti
s prenatalne
zistenou VCH

zistena VCH
z pozitivneho skriningu

pri negativhom skriningu

zistena VCH
po dopliujucich
vysetreniach

do 24. tyzdia tehotenstva 101 100 1
po 24. tyzdni tehotenstva 83 78 5
Spolu 184 178 6

Poznamka: Bez dvoch deti s prenatélne zistenou VCH z pozitivneho skriningu pre neuvedeny tyzderi tehotenstva.

G 1.13 Pocet deti s prenatalne zistenou vrodenou chybou do 24. a po 24. tyzdni tehotenstva v SR v roku 2014

Poznamka: Bez dvoch deti s prenatélne zistenou VCH z pozitivneho skriningu pre neuvedeny tyzder tehotenstva.

T 1.10 Pocet deti s chromozémovou anomaliou " a ich podiel z poétu hlasenych deti s vrodenou chybou

do 24. tyzdia
tehotenstva; 55%

diagnostikovanou v SR v roku 2014 podl'a vekovej skupiny matky

Vekova skupina matky i Z nich Podiel deti
(roky) Deti s VCH s chromoz'o_movou s chromoz’o_movou

anomaliou anomaliou
15-19 73 — —
20-24 221 4 29,
25-29 401 8 2%
30 - 34 458 16 3%
35-39 268 15 6%
40 — 44 46 10 22%
45 - 49 2 1 50%
55 - 59 1 — —
vek neznamy 30 _ —
Spolu 1 500 54 4%

" Ide o Zivonarodené deti v roku 2014. (Deti s chromozémovou anomaliou narodené pred rokom 2014 neboli hlasené).
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T 1.11 Priemerny vek matiek zivonarodenych deti s chromozémovou anomaliou diagnostikovanou v SR v roku 2014

podla trvalého bydliska matky

, Chromozomové anomalie
Uzemie Ukazovatel
Q90 Q91 Q93 Q97 Q98 Q99
SR pocet deti 45 4 3 1 1 1
priemerny vek matiek 34,2 34,5 31,0 31,0 37,0 31,0
BL pocet deti 2 1 - - 1 -
priemerny vek matiek 38,0 36,0 - - 37,0 -
TA pocet deti 7 - - - - -
priemerny vek matiek 34,0 - - - - -
TC pocet deti 2 - - - - -
priemerny vek matiek 30,5 - - - - -
NI pocet deti 4 1 1 - - -
priemerny vek matiek 33,0 21,0 31,0 - - -
V4| pocet deti 14 - 1 - - -
priemerny vek matiek 36,8 - 26,0 - - -
BC pocet deti 3 - 1 - - -
priemerny vek matiek 33,7 - 36,0 - — -
PV pocet deti 11 - - - - -
priemerny vek matiek 32,2 - - - - -
Kl pocet deti 2 2 - 1 - 1
priemerny vek matiek 30,0 40,5 - 31,0 - 31,0

T 1.12 Pocet hlasenych zivonarodenych deti s chromozémovou anomaliou a z nich prenatalne zistena diagnéza
v SR v roku 2014 podla trvalého bydliska matky v krajoch SR

, Chromozémové anomalie
Uzemie Ukazovatel
Q90 Q91 Q93 Q97 Q98 Q99
SR pocet deti 45 4 3 1 1 1
prenatalne zistena VCH 15 1 1 — 1 —
BL pocet deti 2 1 - - 1 _
prenatalne zistena VCH 1 - — - 1 —
TA podet deti 7 — _ _ _ _
prenatalne zistena VCH 1 - - - — _
TC pocet deti 2 _ _ _ _ _
prenatalne zistena VCH 1 - - — — _
NI pocet deti 4 1 1 — — _
prenatalne zistena VCH - - - — — —
Zl pocet deti 14 - 1 - - _
prenatalne zistena VCH 7 - 1 - — _
BC podet deti 3 - 1 - _ _
prenatalne zistena VCH 1 - - - - _
PV pocet deti 1 - _ _ _ _
prenatalne zistena VCH 3 — — - _
Kl pocet deti 2 2 - 1 - 1
prenatalne zistena VCH 1 1 - - — —

Poznamka: Ide o Zivonarodené deti v roku 2014. (Deti s chromozémovou anomaliou narodené pred rokom 2014 neboli hlasené).
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G 1.14 Miera novorodeneckej a dojéenskej umrtnosti v SR v roku 2014 a z nich umrtnost’ deti s vrodenou chybou
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o
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o
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o
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£
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3 0,8
£ 0
Novorodenecka umrtnost - do 28.
dia

z nich Umrtnost deti s VCH

3,3

Doj¢enska umrtnost - do 1 roka

1,1

m Celkova umrtnost deti v SR

Celkova miera novorodeneckej umrtnosti (do 28 dni t. j. 0 — 27 dni) v SR v roku 2014 — 3,3/1 000 Zivonarodenych deti.
Celkova miera dojéenskej imrtnosti (do 1 roka) v SR v roka 2014 — 5,8/1 000 Zivonarodenych deti.

5,8

T 1.13 Letalita hlasenych zivonarodenych deti s vrodenou chybou do 1 roka ich zivota v SR v roku 2014 podla
postihnutia jedného alebo viacerych organovych systémov

Vlybrané ukazovatele u deti s VCH
z nich
Vybrané ukazovatele u deti s VCH Deti ] do 28. dra od 28. dra
narodené . do 1 roka

v roku 2014 po narodeni do 1 roka
umrtia | letalita (%)| umrtia | letalita (%)| dmrtia | letalita (%)
Postihnutie jedného organového systému 1300 25 1,9% 8 0,6% 33 2,5%
Viacorganové postihnutie (kombinovana chyba) 200 20 10,0% 2,5% 25 12,5%
Spolu 1500 45 3,0% 13 0,9% 58 3,9%

G 1.15 Letalita hlasenych zivonarodenych deti s vrodenou chybou do 1 roka ich zivota v SR v roku 2014 podla
postihnutia jedného alebo viacerych organovych systémov

20%
15%
g
s 10%
3
5 0.6%
0
1,9%
0%

postihnutie jedného
organového systému (celkova
letalita deti do 1 roka 2,5%)

letalita do 28. diha po narodeni

2,5%

10,0%

viacorganoveé postihnutie
(celkova letalita deti do 1 roka
12,5%)

m letalita od 28. dna do 1 roka
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T 1.14 Pocet hlasenych zivonarodenych deti s postihnutim jedného organového systému a umretych do 1 roka
ich zivota v SR v roku 2014

Narodené v roku 2014 z nich umrtia do 1 roka
postihnutie jedného postihnutie jedného
Ukazovatele organového systému organového systému Let;lita
iba iba spolu iba iba spolu (%)
izolovana | viacpocetna izolovana | viacpocetna
VCH VCH" VCH VCH"
Celkovy pocet hlasenych deti s VCH 1155 145 | 1300 27 6 33 2,5%
Nervovy systém (Q00 — Q07) 52 6 58 8 - 8 | 13,8%
2 | Oko, ucho, tvar a krk (Q10 — Q18) 46 3 49 - - - -
ehova sustava - ,6%
S | Obehova sustava (Q20 — Q28) 306 72 378 7 3 10 2,6%
4
= | Dychacia sustava (Q30 — Q34) 11 1 12 1 1 2 | 16,7%
©
3?3 Réazstep pery a razstep podnebia
g— (Q35 - Q37) 49 2 51 - - — —
£ |Iné VCH traviacej sustavy
£ [(Q38 - Q45) 41 3 44 - 1| 2,3%
§ Genitalne organy (Q50 — Q56) 174 4 178 - 1 1 0,6%
g, Mocova sustava (Q60 — Q64) 140 31 171 1 - 1 0,6%
% Svaly a kosti (Q65 — Q79) 230 22 252 4 - 4 1,6%
g’ Iné VCH (Q80 — Q89) 74 - 74 1 - 1 1,4%
» | Chromozémové anomalie
"‘é (Q90 — Q99) 13 1 14 3 1 4 | 28,6%
g | Vrodena hypotyredza (E03) 3 - 3 - - - -
& |Metabolické poruchy (E70 — E90) 10 - 10 - - - -
Iné 6 - 6 1 - 1| 16,7%
Celkovy pocet VCH u deti
(podfa organového postihnutia) 1155 145 | 1300 27 6 33 X

T 1.15 Pocet umrti hlasenych zivonarodenych deti s postihnutim jedného organového systému do 28. dna a

od 28. dina do 1 roka ich zivota v SR v roku 2014

Vybrané ukazovatele u deti s postihnutim
jedného organového systému

z nich umrtia do 28. dna z nich umrtia od 28. dha
Ukazovatele narodené po narodeni i do 1 roka .
- - letalita - letalita
v roku iba iba (%) iba (%)
2014  |lizolovana | viacpogetna | spolu izolovana | viacpoéetna | spolu
VCH VCH " VCH VCH"
Celkovy pocet hlasenych deti s VCH 1300 20 5 25 1,9% 1 8 0,6%
Nervovy systém (Q00 — Q07) 58 7 - 7| 12,1% - 1 1,7%
© | Oko, ucho, tvar a krk (Q10 — Q18) 49 - - - - - - - -
S | Obehova sustava (Q20 — Q28) 378 5 2 7 1,9% 1 3 0,8%
X
= | Dychacia sustava (Q30 — Q34) 12 1 1 2 | 16,7% - - -
©
'1_3 Razstep pery a razstep podnebia
;— (Q35 - Q37) 51 - - — - - - v
£ |Iné VCH traviacej sustavy
£ [(Q38-Q45) 44 - - — - — 1| 2,3%
§ Genitalne organy (Q50 — Q56) 178 - 1 1 0,6% - - -
g, Mocova sustava (Q60 — Q64) 171 1 - 1 0,6% - - -
% Svaly a kosti (Q65 — Q79) 252 2 - 2 0,8% - 2 0,8%
g [Iné VCH (Q80 — Q89) 74 1 - 1| 1,4% - - - -
» | Chromozémové anomalie
"‘_§ (Q90 — Q99) 14 2 1 3| 21,4% — 1 7,1%
8 | Vrodena hypotyredza (E03) 3 - - - - - - -
& |Metabolické poruchy (E70 — E90) 10 - - - - - - -
Iné 6 1 - 1| 16,7% - - -
Celkovy pocet VCH u deti
(podfa organového postihnutia) 1300 20 5 25 X 1 8 X

" Viacpocetna VCH je pocitana ako jedna VCH v ramci prislusného organového postihnutia.
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T 1.16 a) Prehl'ad o vyskyte jednotlivych vrodenych chyb " diagnostikovanych u deti ? v SR narodenych v roku 2014
podla kapitol MKCH-10

Nervovy systém (89 deti)

VCH |vtom diagnéza | Q00.0 | Q01.2 | Q02. | Q03.0 | Q03.8 | Q03.9 [ Q04.0 | Q04.2 | Q04.6 | Q04.8 | Q04.9 | Q05.1 | Q05.3 | Q05.7
99+1* | v tom pocet 6+1* 6 4 1 6 11 7 2 20 14 3 2 1 2
pokracovanie
Q05.8 | Q05.9 | Q06.2 | Q06.3 | Q06.9 | Q07.8 | Q07.9
2 4 1 1 1 1 4
Oko, ucho, tvar a krk (65 deti)
VCH |vtom diagnéza | Q10.3 | Q11.1 [ Q11.2|Q12.0 [ Q13.0|Q13.2 (Q13.3|Q15.0| Q16.1 | Q16.3|Q16.9 | Q17.0 | Q17.2 | Q17.3
74 v tom pocet 2 1 6 13 2 1 1 3 3 1 1 15 1 2
pokracovanie
Q17.5(Q17.8|Q17.9|Q18.1 | Q18.3| Q18.8 | Q18.9
1 6 5 3 1 5 1
Obehova sustava (482 deti)
VCH |vtom diagnéza | Q20.0 | Q20.1 | Q20.3 | Q20.5 | Q20.8 | Q20.9 [ Q@21.0 | Q21.1 | Q21.2 | Q21.3 | Q21.4 |Q21.88| Q21.9 | Q22.0
589+1* | v tom pocet 2 2 11 2 5 2 217 124 22| 6+1* 1 2 3 5
pokracovanie
Q221 Q22.2 | Q22.3 | Q22.4 | Q22.5| Q22.6 | Q22.8 | Q22.9 | Q23.0 | Q23.1 | Q23.3 | Q23.4 | Q24.0 | Q24.8 | Q24.9 | Q25.0 | Q25.1
13 3 1 4 1 2 4 1 7 1 2 9 1 6 4 73 6
pokracovanie
Q25.2 | Q25.3|Q25.4 | Q25.5|Q25.6 | Q25.7 | Q25.8 | Q25.9 [ Q26.1 | Q26.2 | Q26.8 | Q26.9 | Q27.0 | Q28.88
1 1 2 1 11 2 4 1 1 3 6 1 10 3
Dychacia sustava (32 deti)
VCH |vtom diagnéza | Q30.0 | Q30.1 | Q30.8 | Q31.4|Q31.5[Q32.4|Q33.0|Q33.2|Q33.3|Q33.6 Q34.8
34+1* | v tom pocet 1 4 2 7 3 1 4 2 1| 8+1* 1
Razstep pery a razStep podnebia (65 deti)
VCH |vtom diagnéza | Q35.2 | Q35.3 | Q35.4 | Q35.5|Q35.6 | Q36.0 [ @36.9 | Q37.0 | Q37.1 | Q37.2| Q37.3 | Q37.4 | Q37.5 | Q37.9
69 v tom pocet 1 5 5 6 7 3 14 2 3 1 2 7 12 1

" Frekvencia jednotlivych VCH.
2 Pocet deti.
* mftvonarodené deti.

Poznamka: Tuénym pismom vyznagena najcastejSia dg. VCH z prislusnej skupiny choréb.
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T 1.16 a) PrehfFad o vyskyte jednotlivych vrodenych chyb " diagnostikovanych u deti ? v SR narodenych v roku 2014
podrla kapitol MKCH-10

Iné VCH traviacej sustavy (77 deti)

VCH |vtom diagnéza | Q38.0 | Q38.1|Q38.2|Q38.6 | Q39.0 | Q39.1|Q39.2| Q39.8 |Q39.9|Q40.0 | Q41.0| Q41.1|Q41.2|Q41.9
83 v tom pocet 2 2 1 2 1 9 1 1 3 7 6 3 1 2
pokracovanie
Q42.1(Q42.2 | Q42.3| Q42.8 | Q429 | Q43.0 | Q43.1 | Q43.3|Q43.5(Q43.8|Q43.9| Q44.2 | Q44.4 | Q44.5|Q44.7| Q45.1 | Q45.8
5 9 1 2 1 2 4 2 1 3 1 4 1 1 1 2 1
pokracovanie
Q45.9
1
Genitalne organy (205 deti)
VCH |vtom diagnéza | Q50.1|Q50.4 | Q52.9 | Q@53.1 | Q53.2 | Q53.9 | Q54.0 | Q54.1 | Q54.2 | Q54.3 | Q54.4 | Q54.8 | Q54.9 | Q55.1
210 |vtom pocet 3 1 3 68 24 4 63 17 4 1 2 3 6 1
pokracovanie
Q55.2 | Q55.4 | Q55.5 | Q55.6 | Q55.8 | Q55.9
2 1 2 1 2 2
Mocova sustava (216 deti)
VCH |vtom diagnéza | Q60.0 | Q60.2 | Q60.3 | Q60.5 | Q60.6 | Q61.0 | Q61.1 | Q61.3 | Q61.4 | Q61.8 | Q61.9 | Q62.0 | Q62.1 | Q62.2
261 v tom pocet 33 5 6 1 4 1 4 8 2 4 6 81 1 24
pokracovanie
Q62.3 | Q62.7 | Q62.8 | Q63.0 | Q63.1 | Q63.2 | Q63.8 | Q63.9 [ Q64.0 | Q64.1 | Q64.2 | Q64.4 | Q64.6 | Q64.8
10 5 5 6 3 7 25 3 2 2 7 1 1 4
Svaly a kosti (313 deti)
VCH |vtom diagnéza | Q65.0 | Q65.1 | Q65.3 | Q65.4 | Q65.5 | Q65.6 | Q65.8 | Q65.9 | Q66.0 | Q66.1 | Q66.2 | Q66.3 | Q66.4 | Q66.6
342+1* | v tom pocet 4 7 2 1 2 2 19 22 49 3 4 6 18 3
pokracovanie
Q66.8 | Q66.9 | Q67.0 | Q67.4 | Q67.5 | Q67.6 | Q68.0 | Q68.1 | Q68.2 | Q68.8 | Q69.0 | Q69.1 | Q69.2 | Q69.9 | Q70.0 | Q70.2 | Q70.3
4 2 5 2 2 2 6 2 1 3 26 11 15 8 1 12 8
pokracovanie
Q70.4 | Q709 | Q71.2 | Q71.3 |Q71.6 [Q71.8|Q71.9|Q72.3|Q72.4|Q72.8 | Q74.0|Q74.3|Q74.8|Q74.9|Q75.0 | Q75.2 | Q75.8
4 14 3 7 1 3 2 1 3 1 1 1 3 3 1 1 2
pokracovanie
Q75.9 | Q76.0 | Q76.3 | Q76.4 | Q76.6 | Q76.8 | Q77.3 | Q77.9 [ Q78.0 | Q79.0 | Q79.1 | Q79.2 | Q79.3 | Q79.5 | Q79.8 | Q79.9
2 1 1 1 1 1 1 1 1] 10+1* 1 5 7 3 1 2

" Frekvencia jednotlivych VCH.

2 Pocet deti.
* mftvonarodené deti.

Poznamka: Tuénym pismom vyznacena najc¢astejSia dg. VCH z prislusnej skupiny chorob.
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T 1.16 a) Prehlad o vyskyte jednotlivych vrodenych chyb " diagnostikovanych u deti ? v SR narodenych v roku 2014
podla kapitol MKCH-10

Iné VCH (93 deti)

VCH |vtom diagnéza |Q80.9|Q82.3 | Q82.5|Q82.8 | Q82.9 |Q84.8 | Q87.0|Q87.1|Q87.2 | Q89.0 | Q89.1|Q89.2 | Q89.3 | Q89.7
94 v tom pocet 1 1 29 26 12 5 2 1 1 2 1 1 1 1
pokracovanie
Q89.8 | Q89.9
5 5
Chromozomové anomalie (54 deti)
VCH |vtom diagnéza |Q90.0 | Q90.1|Q90.2 | Q90.9 |Q91.3 | Q91.6 | Q91.7 | Q93.4 | Q93.5 | Q93.9 | Q97.0 | Q98.0 | Q99.8
56 v tom pocet 12 2 3 29 2 1 1 1 1 1 1 1 1
Vrodena hypothyreéza (5 deti)
VCH |vtom diagnéza | E03.0 | E03.1
5 v tom pocet 1 4
Metabolické poruchy (16 deti)
VCH |vtom diagnéza | E70.1 | E71.1 | E71.3 | E72.1 | E72.8 | E76.1 | E83.1 | E84.1 | E84.80 | E84.9 | E88.8 | E88.9
16 v tom pocet 1 1 5 1 1 1 1 1 1 1 1 1
Iné (19 deti)
VCH |vtom diagnéza | C62.9 |D18.05/D18.08| D18.1 | D22.9 | D23.5 | D56.0 | D66 | E16.1 | E23.0 | E26.8 | K21.9 | P05.0 | P83.5
20 v tom pocet 1 1 3 3 2 1 1 1 1 1 1 1 1 2

" Frekvencia jednotlivych VCH.
2 Pocet deti.

Poznamka: Tuénym pismom vyznagena najcastejSia dg. VCH z prislusnej skupiny choréb.
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T 1.16 b) Prehlad o vyskyte jednotlivych vrodenych chyb " diagnostikovanych u deti ? v SR v roku 2014 narodenych
pred rokom 2014 (deti starSie ako 1 rok) podla kapitol MKCH-10

Nervovy systém (2 deti)

VCH |vtom diagnéza | Q03.9 | Q04.6 | Q05.8

3 v tom pocet 1 1 1

Oko, ucho, tvar a krk (5 deti)
VCH |vtom diagnéza |Q10.0|Q10.5|Q13.8 |Q17.9
5 v tom pocet 1 2 1 1

Obehova sustava (34 deti)
VCH |vtom diagnéza |Q21.0|Q21.1 |Q22.2|Q23.0|Q23.1 | Q23.3 | Q24.8 | Q25.0 | Q25.3 | Q25.4 | Q25.6
35 v tom pocet 6 17 1 1 1 2 1 2 1 2 1

Dychacia sustava (1 diet'a)
VCH |vtom diagnéza |Q31.4
1 v tom pocet 1

Razstep pery a razstep podnebia (1 diet’a)
VCH |vtom diagnéza |Q37.5
1 v tom pocet 1

Iné VCH traviacej sustavy (2 deti)
VCH |vtom diagnéza | Q40.0 | Q43.1
2 v tom pocet 1 1

Genitalne organy (2 deti)
VCH |vtom diagnéza | Q50.2 | Q53.1
2 v tom pocet 1 1

Mocova sustava (8 deti)
VCH |vtom diagnéza | Q60.0 | Q60.3 | Q62.0 | Q62.7 | Q63.0
8 v tom pocet 1 2 1 1 3

Svaly a kosti (11 deti)
VCH |vtom diagnéza | Q65.0 | Q66.0 | Q66.6 | Q67.3 | Q67.6 | Q68.2 | Q70.2 | Q76.1 | Q76.3 | Q79.5
1" v tom pocet 1 2 1 1 1 1 1 1 1 1

Iné VCH (1 diet’a)
VCH |vtom diagnéza |Q83.3
1 v tom pocet 1

Metabolické poruchy (1 diet'a)

VCH |vtom diagnéza | E74.0

1 v tom pocet 1

Iné (2 deti)

VCH |vtom diagnéza | D68.9 | D82.1
2 v tom pocet 1 1

" Frekvencia jednotlivych VCH.
2 Pocet deti.
Poznamka: Tuénym pismom vyznacena najc¢astejSia dg. VCH z prislusnej skupiny chorob.
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VRODENE CHYBY V SR
Il. KRAJE A OKRESY
ROK 2014






T21

deti a na 1 000 deti vo veku do 14 rokov podla krajov a okresov SR

Deti s hlasenou vrodenou chybou diagnostikovanou v SR v roku 2014 a ich pocet na 1 000 zivonarodenych

Demografia Zivonarodené deti Demografia Zivonarodené deti
v roku 2014 v roku 2014 a pred rokom 2014
Uzemie 2ivonarqdené deti s VC?—Ie/t‘II 000 deti deti s VC?—Ie/t‘II 000

deti s VCH Zivonarodenych do 14 rokov s VCH deti do 14 rokov

Slovenska republika 55033 1 500 27,3 830 053 1.2 1 559 1,9
Bratislavsky kraj 7 759 177 22,8 93 495 177 1,9
Bratislava | 407 7 17,2 5326 7 1,3
Bratislava Il 1367 27 19,8 15971 27 1,7
Bratislava Ill 846 21 24,8 9171 21 2,3
Bratislava IV 1102 24 21,8 13724 24 1,7
Bratislava V 1514 26 17,2 14 681 26 1,8
Malacky 798 25 31,3 11122 25 2,2
Pezinok 727 20 27,5 9724 20 21
Senec 998 27 27,1 13774 27 2,0
Trnavsky kraj 5373 114 21,2 77 524 115 1,5
Dunajska Streda 1089 23 21,1 16 488 23 1,4
Galanta 920 12 13,0 12 584 12 1,0
Hlohovec 435 14 32,2 6 454 14 2,2
Piestany 583 19 32,6 8188 19 23
Senica 608 15 24,7 8700 15 1,7
Skalica 463 - - 6 830 - -
Trnava 1275 31 24,3 18 282 32 1,8
Trencéiansky kraj 5118 176 34,4 78 801 181 23
Banovce nad Bebravou 313 19 60,7 5218 19 3,6
llava 549 18 32,8 7 986 18 23
Myjava 199 6 30,2 3304 6 1,8
Nové Mesto nad Vahom 565 13 23,0 8 362 14 1,7
Partizanske 379 12 317 5916 12 2,0
Povazska Bystrica 581 31 53,4 8 588 32 3,7
Prievidza 1096 21 19,2 17 422 21 1,2
Puchov 385 21 54,5 6 275 22 3,5
Trencin 1051 35 33,3 15728 37 24
Nitriansky kraj 6 046 203 33,6 91 748 205 2,2
Komarno 796 24 30,2 13 392 24 1,8
Levice 1033 31 30,0 15 262 31 2,0
Nitra 1596 65 40,7 22 450 66 29
Nové Zamky 1183 40 33,8 18 244 40 2,2
Sala 477 16 33,5 7 406 16 2,2
Topol¢any 587 13 22,1 9620 13 1,4
Zlaté Moravce 374 14 374 5374 15 2,8
Zilinsky kraj 6 840 208 30,4 107 732 211 2,0
Bytéa 325 12 36,9 4 958 13 2,6
Cadca 854 33 38,6 14 188 33 2,3
Dolny Kubin 396 7 17,7 6 392 7 1,1
Kysucké Nové Mesto 291 5 17,2 5095 5 1,0
Liptovsky Mikulas 625 18 28,8 10 038 18 1,8
Martin 853 13 15,2 13578 15 1,1
Namestovo 847 24 28,3 13274 24 1,8
Ruzomberok 527 20 38,0 8 366 20 2,4
Turcianske Teplice 135 1 7,4 2 099 1 0,5
Tvrdosin 414 10 24,2 6 460 10 1,5
Zilina 1573 65 41,3 23 284 65 2,8

" Iba v sumarnych Gdajoch za SR bolo mozné zohladnit aj 1 anonymny p6rod (pre nezname bydlisko matky nie je Gdaj v kraji/okrese).
2 Tabulka T2.1 nezahfiia 1 dieta starSie ako 14 rokov (15 ro¢né dieta z BB kraja, okres Detva).
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T 2.1 Detis hlasenou vrodenou chybou diagnostikovanou v SR v roku 2014 a ich pocet na 1 000 Zivonarodenych
deti a na 1 000 deti vo veku do 14 rokov podla krajov a okresov SR

Demografia Zivonarodené deti Demografia Zivonarodené deti
) v roku 2014 v roku 2014 a pred rokom 2014
Uzemie Fivonarodené deti et oo deti deti et oo

deti s VCH Zivonarodenych do 14 rokov s VCH deti do 14 rokov
Banskobystricky kraj 6 059 149 24,6 95 807 190 2,0
Banska Bystrica 1006 23 22,9 14 367 23 1,6
Banska Stiavnica 131 4 30,5 2292 4 1,7
Brezno 555 18 32,4 9012 18 2,0
Detva 254 7 27,6 4 344 44 10,1
Krupina 201 1 5,0 3488 1 0,3
Lucenec 706 28 39,7 11612 31 2,7
Poltar 168 4 23,8 3060 4 1,3
Revuca 455 6 13,2 7016 6 0,9
Rimavska Sobota 976 19 19,5 15095 19 1,3
Velky Krti$ 400 14 35,0 6 101 14 2,3
Zvolen 593 17 28,7 9338 18 1,9
Zarnovica 209 4 19,1 3625 4 1,1
Ziar nad Hronom 405 4 9,9 6 456 4 0,6
Presovsky kraj 9 352 312 33,4 147 746 316 2,1
Bardejov 843 11 13,0 13484 11 0,8
Humenné 543 15 27,6 8912 15 1,7
Kezmarok 1106 51 46,1 17 180 53 3,1
Levoca 367 11 30,0 6 234 11 1,8
Medzilaborce 93 1 10,8 1790 1 0,6
Poprad 1047 72 68,8 17 249 74 43
Presov 2003 9 4,5 29 884 9 0,3
Sabinov 880 14 15,9 12 997 14 1,1
Snina 269 9 33,5 5238 9 1,7
Stara Lubovna 683 49 71,7 10 942 49 4,5
Stropkov 182 13 71,4 3188 13 41
Svidnik 299 14 46,8 5018 14 2,8
Vranov nad Toplou 1037 43 41,5 15630 43 2,8
Kosicky kraj 8 486 160 18,9 137 200 162 1,2
Gelnica 449 9 20,0 6 206 9 1,5
Kosice | 627 12 19,1 9194 12 1,3
Kosice Il 778 13 16,7 12 491 13 1,0
Kosice Il 276 - - 4229 - -
Kosice IV 522 12 23,0 8672 13 1,5
KoSice-okolie 1526 25 16,4 24 375 25 1,0
Michalovce 1014 9 8,9 19 114 10 0,5
Roziava 617 12 19,4 10 627 12 1,1
Sobrance 214 1 4,7 3490 1 0,3
Spisska Nova Ves 1309 38 29,0 20 104 38 1,9
Trebisov 1154 29 251 18 699 29 1,6

" Iba v sumarnych udajoch za SR bolo mozné zohladnit aj 1 anonymny pérod (pre nezname bydlisko matky nie je udaj v kraji/okrese).
2 Tabulka T2.1 nezahfiia 1 dieta starSie ako 14 rokov (15 ro¢né dieta z BB kraja, okres Detva).
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T 2.2 Pocet zivonarodenych deti s vrodenou chybou podrla trvalého bydliska a veku matky v SR v roku 2014

i . v tom vekova skupina matky vek matky
Uzemie Spolu .

do14 | 15-19 | 20-24 | 25-29 | 30—-34 | 35-39 | 4044 | 45+ | N€znamy

Slovenska republika 1 500 - 73 221 401 458 268 46 30
Bratislavsky kraj 177 - 1 12 33 75 34 4 17
Bratislava | 7 - - - 1 4 2 - -
Bratislava Il 27 — - 3 6 12 4 - 2
Bratislava I 21 — - — 5 15 1 - —
Bratislava IV 24 — - — 5 9 7 1 2
Bratislava V 26 - - 4 2 4 9 1 6
Malacky 25 - - 3 4 12 4 - 2
Pezinok 20 - - 1 4 10 2 - 3
Senec 27 - 1 1 6 9 5 2 2
Trnavsky kraj 114 - 2 1" 38 31 30 1 -
Dunajska Streda 23 - - 4 7 6 5 1 -
Galanta 12 - - 2 5 3 2 - -
Hlohovec 14 - - 1 4 6 2 - -
Piestany 19 - - - 6 4 9 - -
Senica 15 - 2 1 4 5 3 - -
Skalica - - - - - - - -
Trnava 31 - - 3 12 7 9 - -
Trenciansky kraj 176 - 6 23 47 60 34 5 1
Banovce nad Bebravou 19 - 2 6 5 4 1 - 1
llava 18 - — 1 4 8 4 1 —
Myjava 6 - - - 3 2 1 - -
Nové Mesto nad Vahom 13 - - 2 4 3 3 1 -
Partizanske 12 - 1 2 1 6 2 - -
Povazska Bystrica 31 - 2 4 10 11 4 - -
Prievidza 21 - 1 5 5 9 1 - -
Puchov 21 - - 2 6 7 4 2 -
Trencin 35 - - 1 9 10 14 1 -
Nitriansky kraj 203 - 9 31 44 70 43 5 1
Komarno 24 - 5 3 6 2 7 - 1
Levice 31 - 2 3 6 12 8 -
Nitra 65 - - 8 9 32 12 4 -
Nové Zamky 40 - - 8 11 8 12 1 -
Sala 16 - 1 4 6 4 1 - -
Topol¢any 13 - - 3 4 - - -
Zlaté Moravce 14 - 1 2 2 3 - -
Zilinsky kraj 208 - 7 19 53 71 39 14 5
Bytca 12 - 1 - 5 3 2 1 -
Cadca 33 - 2 5 6 10 5 2 3
Dolny Kubin 7 - - 1 - 4 1 1 -
Kysucké Nové Mesto 5 - - - 3 2 - - -
Liptovsky Mikula$ 18 - 1 1 4 7 5 - -
Martin 13 - 1 - 2 3 6 1 -
Namestovo 24 - 1 3 7 8 1 3 1
Ruzomberok 20 - - 5 6 4 3 2 -
Turcianske Teplice 1 - - - 1 - - - -
TvrdoSin 10 - - - 4 2 3 - 1
Zilina 65 - 1 4 15 28 13 4 -

" Iba v sumarnych Udajoch za SR bolo mozné zohfadnit aj 1 anonymny porod (pre nezname bydlisko matky nie je Gdaj v kraji/okrese).

45



T 2.2 Pocet zivonarodenych deti s vrodenou chybou podfa trvalého bydliska a veku matky v SR v roku 2014

. ) v tom vekova skupina matky vek matky
Uzemie Spolu .
do14 | 15-19 | 20-24 | 25-29 | 30—34 | 35-39 | 4044 | 45+ | Neznamy
Banskobystricky kraj 149 - 8 25 49 38 26 2 1 -
Banska Bystrica 23 - 1 - 6 6 9 - 1 -
Banska Stiavnica 4 - - 1 1 2 - - - -
Brezno 18 - 1 1 6 7 3 - - -
Detva 7 - - 1 3 2 1 - - -
Krupina 1 - - - - 1 - - - -
Lucenec 28 - 2 4 11 6 5 - - -
Poltar 4 - 1 2 - - - - -
Revuca 6 - - 3 2 - - 1 - -
Rimavska Sobota 19 - 3 5 5 5 1 - - -
Velky Krti$ 14 - - 4 7 1 2 - - -
Zvolen 17 - - 4 4 6 2 1 - -
Zarnovica 4 - - - 2 1 1 - - -
Ziar nad Hronom 4 - - 1 - 1 2 - - -
PreSovsky kraj 312 - 27 69 100 59 44 9 - 4
Bardejov 11 - 1 5 3 1 1 - - -
Humenné 15 - 1 2 6 2 - - -
Kezmarok 51 - 3 16 19 5 7 1 - -
Levoca 11 - 2 2 2 2 3 - - -
Medzilaborce 1 - 1 - - - - - - -
Poprad 72 - 2 13 22 18 13 4 - -
PreSov 9 - 1 - 4 1 3 - - -
Sabinov 14 - - 4 6 2 1 - - 1
Snina 9 - 1 - 5 1 1 - - 1
Stara Lubovna 49 - 5 9 14 8 9 2 - 2
Stropkov 13 - 3 4 1 3 2 — - -
Svidnik 14 - 3 4 5 - 1 1 - -
Vranov nad Toplou 43 - 4 10 15 12 1 1 - -
Kosicky kraj 160 - 13 31 37 54 18 6 - 1
Gelnica 9 - 1 3 - 1 4 - - -
Kosice | 12 - 1 2 5 2 1 - -
Kosice Il 13 - 1 1 2 8 - - -
Kosice lll - - - - - - - - - -
Kosice IV 12 - - - 3 8 - 1 - -
KoSice-okolie 25 - 3 2 9 7 2 2 - -
Michalovce 9 - - 3 1 3 1 1 - -
Rozfava 12 - 2 5 2 2 1 - - -
Sobrance 1 - - - 1 - - - - -
SpisSska Nova Ves 38 - 4 10 7 11 4 1 - 1
TrebiSov 29 - 1 6 10 9 3 - - -

" Iba v sumarnych Gdajoch za SR bolo mozné zohfadnit aj 1 anonymny pérod (pre nezname bydlisko matky nie je Gdaj v kraji/okrese).
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T 2.3 Pocetdeti s vrodenou chybou na 1 000 zivonarodenych v SR v roku 2014 podrla trvalého bydliska a veku matky

. . v tom vekova skupina matky
Uzemie Spolu
do 14 15-19 20-24 25-29 30 - 34 35 -39 40 — 44 45+
Slovenska republika 27,3 - 21,3 24,7 24,2 271 34,0 37,0 71,4
Bratislavsky kraj 22,8 - 12,8 23,3 16,1 23,1 20,4 20,2 125,0
Bratislava | 17,2 - - - 10,5 24,0 18,0 - -
Bratislava Il 19,8 - - 35,7 17,6 21,1 12,7 - -
Bratislava Ill 24,8 - - - 24,3 41,6 4,9 - -
Bratislava IV 21,8 - - - 18,1 19,3 27,1 45,5 -
Bratislava V 17,2 - - 61,5 4.7 5,6 34,0 45,5 -
Malacky 31,3 - - 30,9 18,1 40,7 27,0 - -
Pezinok 27,5 - - 17,9 19,1 35,0 14,5 - -
Senec 27,1 - 125,0 12,0 21,9 23,6 22,3 80,0 500,0
Trnavsky kraj 21,2 - 11,2 15,0 221 17,0 36,9 9,8 166,7
Dunajska Streda 21,1 - - 253 19,4 16,3 35,2 66,7 -
Galanta 13,0 - - 14,9 16,4 9,8 16,1 - -
Hlohovec 32,2 - - 20,0 30,3 38,7 27,4 - 333,3
Piestany 32,6 - - - 38,0 18,7 90,0 - -
Senica 24,7 - 69,0 10,8 21,3 26,3 31,9 - -
Skalica - - - - - - - - -
Trnava 24,3 - - 20,5 28,7 15,7 42,3 - -
Trenciansky kraj 34,4 - 48,8 31,6 28,8 34,4 44.4 42,4 -
Banovce nad Bebravou 60,7 - 200,0 120,0 46,7 40,4 23,3 - -
llava 32,8 - - 15,9 21,2 40,0 50,0 11,1 -
Myjava 30,2 - - - 48,4 29,9 40,0 - -
Nové Mesto nad Vahom 23,0 - - 23,3 22,9 15,4 40,5 62,5 -
Partizanske 31,7 - 62,5 45,5 9,3 40,8 34,5 - -
Povazska Bystrica 53,4 - 105,3 41,2 50,3 62,9 50,6 - -
Prievidza 19,2 - 38,5 27,3 14,7 25,4 6,2 - -
Puchov 54,5 - - 40,8 50,0 54,7 61,5 222,2 -
Trencin 33,3 - - 8,3 26,9 26,4 77,3 37,0 -
Nitriansky kraj 33,6 - 29,9 32,6 23,2 37,0 49,3 41,3 -
Komarno 30,2 - 94,3 20,8 24,7 8,6 67,3 - -
Levice 30,0 - 32,8 17,3 18,7 38,8 53,7 - -
Nitra 40,7 - - 37,6 18,3 58,6 47,4 125,0 -
Nové Zamky 33,8 - - 45,5 294 21,9 67,4 43,5 -
Sala 33,5 - 33,3 50,6 35,9 30,8 15,6 - -
Topol¢any 22,1 - - 34,9 21,5 28,7 - - -
Zlaté Moravce 37,4 - 50,0 25,0 17,2 58,8 58,8 - -
Zilinsky kraj 30,4 - 34,7 16,9 23,1 33,9 41,8 75,3 -
Byt¢a 36,9 - 83,3 - 427 34,5 47,6 125,0 -
Cadca 38,6 - 62,5 29,2 20,2 45,9 42,7 11,1 -
Dolny Kubin 17,7 - - 16,1 - 354 14,5 83,3 -
Kysucké Nové Mesto 17,2 - - - 31,3 20,8 - - -
Liptovsky Mikulas 28,8 - 23,3 13,9 21,2 32,0 60,2 - -
Martin 15,2 - 66,7 - 7.4 10,5 42,0 32,3 -
Namestovo 28,3 - 43,5 15,0 22,2 41,5 11,9 96,8 -
Ruzomberok 38,0 - - 62,5 33,3 24,0 37,5 200,0 -
Turcianske Teplice 7,4 - - - 25,0 - - - -
TvrdoSin 24,2 - - - 31,0 15,6 60,0 - -
Zilina 41,3 - 23,3 19,8 28,5 50,5 62,8 102,6 -

" Iba v sumarnych Udajoch za SR bolo mozné zohfadnit aj 1 anonymny pérod (pre nezname bydlisko matky nie je tdaj v kraji/okrese).
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T 2.3 Pocetdeti s vrodenou chybou na 1 000 zivonarodenych v SR v roku 2014 podra trvalého bydliska a veku matky

, v tom vekova skupina matky
Uzemie Spolu
do 14 15-19 20-24 25-29 30-34 35-39 40 - 44 45+
Banskobystricky kraj 24,6 - 14,9 21,5 27,5 22,9 33,5 15,6 166,7
Banska Bystrica 22,9 - 41,7 - 20,7 16,0 49,7 - 500,0
Banska Stiavnica 30,5 - - 62,5 25,0 44 .4 - - -
Brezno 32,4 - 24.4 8,8 36,4 43,8 48,4 - -
Detva 27,6 - - 24,4 33,0 26,3 35,7 - -
Krupina 5,0 - - - - 21,7 — - -
Lucenec 39,7 - 244 25,2 56,1 34,3 61,0 - -
Poltar 23,8 - 100,0 28,6 41,7 - - - -
Revuca 13,2 - - 25,4 16,0 - - 100,0 -
Rimavskéa Sobota 19,5 - 16,0 19,2 19,9 26,6 12,5 - -
Velky Krti$ 35,0 - - 34,5 63,6 11,2 57,1 - -
Zvolen 28,7 - - 52,6 21,9 31,3 18,5 83,3 -
Zarnovica 19,1 - - - 241 14,5 38,5 - -
Ziar nad Hronom 9,9 - - 15,2 - 8,3 37,7 - -
PresSovsky kraj 334 - 26,6 34,3 35,6 26,4 41,4 46,2 -
Bardejov 13,0 - 12,2 29,9 11,7 47 10,2 - -
Humenné 27,6 - 294 20,6 22,2 42,6 25,3 - -
KeZmarok 46,1 - 19,9 53,0 58,3 24,6 69,3 50,0 -
Levoca 30,0 - 40,0 23,3 21,5 21,5 83,3 - -
Medzilaborce 10,8 - 55,6 - - - - - -
Poprad 68,8 - 27,0 63,1 71,9 62,9 86,7 181,8 -
PreSov 4,5 - 54 - 6,0 1,9 11,9 - -
Sabinov 15,9 - - 17,9 24,7 10,7 12,2 - -
Snina 33,5 - 71,4 - 58,8 11,2 33,3 - -
Stara Luboviia 7,7 - 64,9 54,5 62,5 60,2 123,3 181,8 -
Stropkov 71,4 - 157,9 97,6 19,2 69,8 90,9 - -
Svidnik 46,8 - 88,2 58,0 58,1 - 33,3 111,1 -
Vranov nad Toplou 41,5 - 26,0 38,2 54,9 50,8 10,4 76,9 -
Kosicky kraj 18,9 - 13,1 18,1 15,7 24,5 17,9 30,9 -
Gelnica 20,0 - 11,6 25,4 - 12,5 105,3 - -
Kosice | 19,1 - 58,8 18,9 10,0 22,8 18,3 35,7 -
Kosice I 16,7 - 23,3 9,6 7.7 31,4 10,6 - -
Kosice Ill - - - - - - - - -
Kosice IV 23,0 - - - 20,1 43,2 - 37,0 -
KoSice-okolie 16,4 - 15,9 5,6 21,3 18,9 12,6 741 -
Michalovce 8,9 - - 13,3 3,6 13,0 7.9 55,6 -
Roznava 19,4 - 20,2 34,5 12,6 14,1 16,1 - -
Sobrance 4,7 - - - 15,9 - - - -
Spisska Nova Ves 29,0 - 18,3 34,2 21,9 34,7 29,4 40,0 -
TrebiSov 25,1 - 6,1 21,7 31,6 36,0 24,6 - -

" Iba v sumarnych Gdajoch za SR bolo mozné zohfadnit aj 1 anonymny pérod (pre nezname bydlisko matky nie je Gdaj v kraji/okrese).
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VRODENE CHYBY V SR
IIl. VYVOJ VYBRANYCH UKAZOVATELOV
V ROKOCH 1994 AZ 2014



G 3.1 Vyvoj incidencie deti s vrodenou chybou na 1 000 zivonarodenych deti v SR v rokoch 1994 — 2014
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G 3.2 Vyvojincidencie deti s vrodenou chybou na 1 000 zivonarodenych deti v SR podl'a pohlavia v rokoch 1994 — 2014
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Poznamka:

*V stlade s medzinarodnym systémom registracie VCH bol v SR od 1. 1. 1994 zavedeny novy systém hlasenia — povinnostou bolo hlasit vSetky Q diagnézy. Spravodajské jednotky véas
nezareagovali na metodické pokyny NCZI (predtym UZIS), preto bola miera incidencie podhodnotena, naopak v roku 2012 bola vy$sia incidencia (vysvetlenie vid zaver).
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G 3.3 Pocet Zivonarodenych deti s vrodenou chybou obehovej stistavy " a ich incidencia v SR v rokoch 1992 — 2014
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Pocet pripadov e |ncidencia

Q20 - Q28.

T 3.1 Pocet zivonarodenych deti s vrodenou chybou obehovej stistavy a ich incidencia ¥ v SR v rokoch 1992 — 2014

Miera incidencie
Rok Pocet deti (na 1000

zivonarodenych deti)
1992 669 9,0
1993 620 8,5
1994 579 8,7
1995 543 8,8
1996 465 7,7
1997 542 9,2
1998 592 10,3
1999 447 8,0
2000 517 9,4
2001 676 13,2
2002 506 10,0
2003 491 9,5
2004 508 9,5
2005 547 10,0
2006 494 9,2
2007 512 9,4
2008 341 5,9
2009 293 4,8
2010 321 53
2011 349 5,7
2012 584 10,5
2013 463 8,4
2014 482 8,8

"lde o detis dg. Q20 - Q28 (v praxi vrodené chyby srdca/VCHS), ktoré boli narodené v roku hlasenia. Do roku 2011 bol samostatnym zdrojom tdajov o VCHS v SR narodny register vrodenych
chyb srdca. Od roku 2012, po zmene vekovej hranice deti s vrodenou chybou sa hlavnym zdrojom tdajov o VCHS stal narodny register vrodenych chyb (pozri ivod).
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G 3.4 Incidencia deti s vrodenou chybou dychacej stistavy " v SR v rokoch 1994 — 2014
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T 3.2 Pocet zivonarodenych deti s vrodenou chybou dychacej stustavy a ich incidencia " v SR v rokoch 1994 — 2014

Miera incidencie
Rok Pocet deti (na 1000

zivonarodenych deti)
1994 27 04
1995 24 0,4
1996 16 0,3
1997 9 0,2
1998 15 0,3
1999 18 0,3
2000 16 0,3
2001 12 0,2
2002 13 0,3
2003 21 0,4
2004 16 0,3
2005 17 0,3
2006 17 0,3
2007 8 0,1
2008 9 0,2
2009 12 0,2
2010 23 0,4
2011 17 0,3
2012 25 0,5
2013 22 0,4
2014 32 0,6

Y Q30 - Q34.
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G 3.5 Incidencia deti s inou vrodenou chybou traviacej sustavy " v SR v rokoch 1994 — 2014
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T 3.3 Pocet zivonarodenych deti s inou vrodenou chybou traviacej stistavy a ich incidencia " v SR v rokoch

1994 - 2014
Miera incidencie
Rok Pocet deti (na 1000

zivonarodenych deti)
1994 83 1,3
1995 76 1,2
1996 68 1,1
1997 79 1,3
1998 58 1,0
1999 73 1,3
2000 51 0,9
2001 72 1,4
2002 80 1,6
2003 53 1,0
2004 58 1,1
2005 57 1,0
2006 70 1,3
2007 53 1,0
2008 51 0,9
2009 58 0,9
2010 65 1,1
2011 64 1,1
2012 77 1,4
2013 56 1,0
2014 77 1,4

Q38 - Q45.



T 3.4 Pocet hlasenych deti s vrodenou chybou nervovej stistavy " a z nich podiel prenatalne zistenej diagnézy
v SR v rokoch 1994 — 2014

Zivonarodené deti Mrtvonarodené deti
Roky . z nich prenatalne podiel z poctu . z nich prenatalne podiel z poctu
pocet Zistena VCH (%) pocet zistena VCH (%)
1994 67 25 22,4 4 1 25,0
1995 92 22 23,9 1 - -
1996 89 17 19,1 4 3 75,0
1997 62 5 8,1 3 1 33,3
1998 63 7 111 2 1 50,0
1999 65 14 21,5 3 1 33,3
2000 63 26 41,3 8 5 62,5
2001 63 19 30,2 2 1 50,0
2002 68 20 29,4 1 - -
2003 58 17 29,3 6 3 50,0
2004 64 17 26,6 3 1 33,3
2005 61 22 36,1 2 1 50,0
2006 63 13 20,6 2 1 50,0
2007 50 15 30,0 1 1 100,0
2008 50 14 28,0 - - —
2009 60 14 23,3 2 1 50,0
2010 60 3 5,0 3 1 33,3
2011 74 15 20,3 - — -
2012 88 37 42,0 — - -
2013 80 43 53,8 2 1 50,0
2014 89 24 27,0 1 - -
G 3.6 Incidencia deti s vrodenou chybou nervovej sustavy " v SR v rokoch 1994 — 2014

Q00 - QO7.
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T 3.5 Pocet hlasenych deti s vrodenou chybou mocovej stistavy " a z nich podiel prenatalne zistenej diagnézy
v SR v rokoch 1994 - 2014

Zivonarodené deti Mrtvonarodené deti
Roky . z nich prenatalne podiel z po&tu . z nich prenatalne podiel z poétu
pocet Zistena VCH (%) pocet Zistena VCH (%)
1994 86 16 18,6 1 - -
1995 98 11 11,2 2 - -
1996 141 1" 7,8 1 - -
1997 122 9 7.4 4 1 25,0
1998 117 16 13,7 1 - -
1999 161 6 3,7 3 - -
2000 145 26 17,9 4 2 50,0
2001 165 18 10,9 2 1 50,0
2002 167 23 13,8 1 - -
2003 166 22 13,3 1 1 100,0
2004 147 23 15,6 — — —
2005 172 13 7,6 - - -
2006 185 19 10,3 2 - -
2007 212 21 9,9 1 - -
2008 215 16 7,4 1 - -
2009 204 15 74 - - -
2010 201 5 2,5 - - -
2011 210 29 13,8 - - -
2012 265 50 18,9 - - -
2013 209 48 23,0 - - -
2014 216 46 21,3 - - -
G 3.7 Incidencia deti s VCH mocovej stuistavy " v SR v rokoch 1994 — 2014
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G 3.8 Pocet hlasenych zivonarodenych deti s chromozémovymi anomaliami (Q90 — Q99) a z nich pocet deti
s Downovym syndrémom (Q90) v SR v rokoch 1994 — 2014
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Poznamka: Miera incidencie pocitana na 10 000 Zivonarodenych deti!
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G 3.10 Podiel prenatalne zistenych chrom. anom. (Q90 — Q99) u hlasenych zivonarodenych deti s chromozémovymi
anomaliami (Q90 — Q99) v SR v rokoch 1994 - 2014
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G 3.11 Podiel prenatalne zisteného Downovho syndromu u hlasenych zivonarodenych deti s Downovym syndromom
v SR v rokoch 1994 — 2014
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G 3.12 Proporcia prenatalne zisteného Downovho syndromu (Q90) z celkového podielu prenatalne zistenych chrom.
anom. (Q90 — Q99) u hlasenych zZivonarodenych deti s chromozémovymi anomaliami (Q90 — Q99) v SR
v rokoch 1994 — 2014
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T 3.6 a) Podiel zivonarodenych deti s chromozémovou anomaliou (Q90 — Q99) zistenou prenatalne v SR
v prislusnych rokoch

Roky
Pocet pripadov
2002 2003 2004 2005 2006 2007 2010 2011 2013 2014
Plod " 45 50 80 73 95 98 121 140 167 155
Zivonarodené deti 2 5 4 6 4 7 6 4 8 23 18
Podiel Zivonarodenych deti 1% 8% 8% 5% 7% 6% 3% 6% 14% 12%

" pocet pripadov z ambulancii klinickej genetiky
2 pocet pripadov z Narodného registra vrodenych chyb SR

T 3.6 b) Podiel zivonarodenych deti s Downovym syndrémom (Q90) zistenym prenatalne v SR v prislusnych rokoch

Roky
Pocet pripadov
2004 2007 2010 2011 2013 2014
Plod " 34 36 61 64 90 73
Zivonarodené deti 2 4 6 3 7 18 15
Podiel Zivonarodenych deti 12% 17% 5% 1% 20% 21%

" pocet pripadov z ambulancii klinickej genetiky
2 pocet pripadov z Narodného registra vrodenych chyb SR

T 3.6 c) Podiel zivonarodenych deti s inou chromozémovou anomaliou (Q91 — Q99) zistenou prenatalne v SR
v prislusnych rokoch

Roky
Pocet pripadov
2004 2007 2010 2011 2013 2014
Plod " 46 62 60 76 77 82
Zivonarodené deti ? 2 - 1 1 5 3
Podiel zivonarodenych deti 4% - 2% 1% 6% 4%

" pocet pripadov z ambulancii klinickej genetiky
2 pocet pripadov z Narodného registra vrodenych chyb SR

T 3.7 a) Podiel prezivania deti s Downovym syndromom (Q90) zivonarodenych v rokoch 2010 — 2014, do 31. 12. 2015

z nich Podiel prezivajucich

Pocet

Rok

zivonarodenych deti

pocet zijucich
(k 31.12. 2015)

pocet zomretych
(v Gasovom intervale:
1.1.2010 - 31. 12. 2015)

deti
(v ¢asovom intervale:
1.1.2010 - 31. 12. 2015)

2010 34 33 1 97%
2011 43 39 4 91%
2012 44 37 7 84%
2013 46 46 - 100%
2014 45 43 2 96%

T 3.7 b) Prezivanie deti s Downovym syndréomom (Q90) zivonarodenych v rokoch 2010 — 2014, do 31. 12. 2015

Pocet zomretych z nich umrtie do
Rok (v obdobi 1. 1. 2010 - do 1 roka do 2 rokov do 3 rokov do 4 rokov
31.12.2015) (0 — 364 dni) (365 — 729 dni) (730 — 1 094 dni) (1095 — 1 459 dni)
2010 1 _ _ ] -
2011 4 4 — — _
2012 7 4 1 1 X
2013 - - - X X
2014 2 2 X X X
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T 3.8 a) Pocet hlasenych Zivonarodenych deti s inymi chromozémovymi anomaliami " a z nich podiel prenatalne
zistenej diagnézy v SR v rokoch 1994 — 2014

Edwardsov a

Patauov syndrom (Q91)

Iné trizémie a parcialne trizémie autozémov

nezatriedené inde (Q92)

Roky Zivonarodené Zivonarodené
N Z nich prenat. podiel . z nich prenat. podiel
pocet zistena VCH Z poctu (%) pocet zistena VCH 2 potu (%)
1994 4 1 25,0 - -
1995 5 - - - -
1996 10 1 10,0 1 -
1997 5 - - - -
1998 3 - - - -
1999 7 - — 1 —
2000 3 - — — —
2001 6 — — — —
2002 10 2 20,0 2 —
2003 — — — 3 —
2004 4 1 25,0 — -
2005 8 2 25,0 1 -
2006 5 1 20,0 — -
2007 3 - - 2 -
2008 6 1 16,7 3 33,3
2009 6 1 16,7 1 -
2010 5 - - 2 50,0
2011 3 — — 3 -
2012 3 1 33,3 - -
2013 11 4 36,4 - -
2014 4 1 25,0 - -

pokracovanie

Monozomie a delécie z autozémov

nezatriedené inde (Q93)

Vyvazena prestavba a Strukturne markery

nezatriedené inde (Q95)

Roky

Zivonarodené

Zivonarodené

pocet

z nich prenat.
zistena VCH

podiel
z poctu (%)

pocet

z nich prenat.
zistena VCH

podiel
z poctu (%)

1994

1995

1996

1997

1998

1999

2000

2001

2002

2003

2004

2005

2006

2007

2008

2009

2010

2011

2012

2013

2014

W|lW|N

33,3

" bez Downovho syndromu (Q90)

Pocet mitvonarodenych deti:
s Edwardsovym a Patauovym syndromom: rok 1999 — 2 deti, prenat.dg 1 dieta (50 %); rok 2007 — 1 dieta, prenat.dg — (0 %); rok 2010 — 1 dieta, prenat.dg — (0 %); 1994 — 2013 - 4

deti, prenat.dg 1 dieta (25 %),

s ochorenim na monozémie a delécie z autozémov nezatriedené inde: rok 2012 — 1 dieta, prenat.dg 1 dieta (100 %); 1994 — 2013 — 1 dieta, prenat.dg 1 dieta (100 %).
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T 3.8 b) Pocet hlasenych Zivonarodenych deti s inymi chromozémovymi anomaliami " a z nich podiel prenatalne
zistenej diagnézy v SR v rokoch 1994 — 2014

Turnerov syndrém Iné anomalie pohlavnych chromozémoy,
(Q96) Zensky fenotyp nezariadené inde (Q97)

Roky Zivonarodené Zivonarodené

z nich prenat. podiel z nich prenat. podiel

pocet zistena VCH z poétu (%) zistena VCH z poétu (%)

pocet

1994 - - 1 1 100,0

1995 - - 1 1 100,0

1996

1997

N|W[N|= |
|
|
|
|

1998

1999

|

|

|
N
|

|

2000

2001 1 25,0 - - -

2002
2003
2004
2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011 25,0
2012 4 2 50,0 - - -
2013 1 1 100,0 - - -
2014 - - - 1 - -

pokracovanie

Ala|aN|a|NV(o|lw(s|d>
|
|
|
|
|

|

|

|
N
-

Iné anomalie pohlavnych chromozémoy, Iné chromozémové anomalie
muzsky fenotyp nezariadené inde (Q98) nezatriedené inde (Q99)

Roky Zivonarodené Zivonarodené

z nich prenat. podiel
zistena VCH z poctu (%)

z nich prenat. podiel

pocet zistena VCH z poétu (%)

pocet

1994
1995
1996
1997
1998
1999
2000
2001
2002 - - -
2003 - - -
2004 - - -
2005 2

2006 3 1 33,3
2007 2

2008 - - -
2009 2 1 50,0
2010 - - -
2011 1 - -
2012 1 1 100,0
2013 - - —
2014 1 1 100,0

" bez Downovho syndromu (Q90)

1 100,0
1 100,0
1 25,0

N s |alalalala

1 33,3
1 20,0

A2 [WN|O[OA[W|IN|WIN|IN|(A|[A|lWINW|W([R[fO|O|O
|
|

Pocet mitvonarodenych deti: s ochorenim na iné anomalie pohlavnych chromozémov, Zensky fenotyp nezat. inde: rok 2001 — 1 dieta, prenat.dg 1 dieta (100 %); 2011 — 4 deti,
prenat.dg 1 dieta (25 %); 1994 — 2013 - 5 deti, prenat.dg 2 deti (40 %),

s ochorenim na iné anomalie pohlavnych chromozémov, muzsky fenotyp nezat. inde: rok 2001 — 1 dieta, prenat.dg — dieta (0 %); 1994 — 2013 — 1 dieta, prenat.dg — dieta (0 %),

s ochorenim na iné chromozémové anomalie nezat. inde: rok 1994 — 1 dieta, prenat.dg — dieta (0 %); rok 2001 — 1 dieta, prenat.dg — dieta (0 %); rok 2002 — 1 dieta, prenat.dg — dieta
(0 %); 1994 — 2013 — 3 deti, prenat.dg — dieta (0 %).

60




VRODENE CHYBY V SR
IV. PRISPEVOK HLAVNEHO ODBORNIKA MZ SR

PRENATALNA DIAGNOSTIKA






Prenatalna geneticka diagnostika v Slovenskej republike
v rokoch 1994 - 2014

MUDr. FrantiSek Cisarik, CSc. hlavny odbornik MZ SR pre klinicku genetiku

Skrateny prispevok z originalu Prenatalna geneticka diagnostika v Slovenskej republike v rokoch 1994 — 2014,
ktory bol uverejneny v ¢asopise Gynekolodgia pre prax, rocnik 14, 2016, Cislo 2, strana 79 — 82, so suhlasom
vydavatelstva A-medi management, s. r. 0. pre Ucely publikacie Vrodené chyby v SR 2014.

Udaje o prenatalnej genetickej diagnostike v Slovenskej republike (SR) boli $tatisticky
sledované od roku 1991 prostrednictvom dotaznikov z ambulancii lekarskej genetiky. V prvych
rokoch sa sledoval vyvoj po¢tu vykonavanych prenatalnych vysetreni, neskor sa sledoval rozvoj
jednotlivych skriningovych stratégii a efektivita zachytu chromozémovych anomalii (CHA).

Od roku 2014 zber vybranych udajov o prenatalnych genetickych VCH koordinuje a spracovava
aj Narodné centrum zdravotnickych informacii (NCZI) v uzkej spolupraci s odbornou spolo¢nostou
klinickej genetiky. Ide o zakonom stanovené hlasenie udajov do formulara ,Hlasenie vrodene;j
chyby u plodu — genetika®“, ktoré je su€astou zberu dat do Narodného registra vrodenych chyb
SR v sprave NCZI.

Vyvoj indikacii na prenatalne genetické vySetrenie sa v ostatnych rokoch vyznamne zmenil.
Rozsiril sa poCet vySetrovanych biochemickych skriningovych markeroy, ich vyuzitie v I. a Il.
trimestri tehotnosti a integracia do réznych skriningovych stratégii (naj¢astejSie kombinovany
alebo integrovany skrining). Skvalitnila sa ultrasonograficka diagnostika vyvojovych chyb (VCH)
a podstatne sa rozSirilo spektrum ultrasonografickych markerov VCH.

V tomto prispevku sa analyzuju vybrané udaje z prenatalnej genetickej diagnostiky vo vztahu
k definovanym indikaciam a k efektivite zachytnosti prislusnych CHA. Vzorky na genetické
prenatalne vysetrenie sa ziskavali z amniocentézy (AMC) alebo z biopsie choriovych klkov (CVS).

= Vlybrané ukazovatele z prenatalnej diagnostiky v rokoch, za ktoré boli udaje Statisticky
evidované, prezentuju nasledujuce grafy a tabulky:

Vyvoj v pocte vzoriek plodovej vody/choriovych klkov, vySetrovanych v ramci prenatalnej
genetickej diagnostiky v SR
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Pocet prenatalne diagnostikovanych chromozémovych anomalii u plodov ako aj podiel zistenych
CHA z celkového poctu vySetrovanych vzoriek " a pocet diagnostikovaného Downovho syndrému
a jeho podiel z celkového poctu diagnostikovanych chromozémovych anomalii v SR v prislusnych
rokoch

Roky
Ukazovatele
2002 2003 2004 2005 2006 2007 2010 2011 2013 2014
A , pocet 45 50 80 73 95 98 121 140 167 155
Chromozémové
o) P
anomalie (CHA) LR 2,1 2,1 2,9 2,3 3,0 28 33 4,0 5,1 54
z vyS. vzoriek "
< pocet X X 34 X X 36 61 64 90 73
© Downov
c A o,
n | Syndrom o X x| 425 X x| 367 504| 457| 539 471
z po¢tu CHA

» vySetrované vzorky: amniocentéza (AMS), biopsia choriovych klkov (CVS)
Poznamka: Rok 2008, 2009, 2012 — udaje neboli Statisticky spracované.

Efektivita prenatalnej diagnostiky chromozémovych anomalii podla prislusnych indikacii v SR
v roku 2014

Indikacia Fv’odiel chromozér:novej anor_n_élie_ z pgétu
vySetrovanych vzoriek v danej indikacii (v %)
Ultrazvukové markery + a biochemicky skrining + 22,7
Vyvojova chyba plodu zistena ultrasonograficky 17,2
Ultrazvukové markery + a biochemicky skrining - 6,6
Vek nad 35 rokov a biochemicky skrining + 54
Vek pod 35 rokov a biochemicky skrining + 4,5
Abnormalny skrining 4,4
Vek nad 35 rokov a biochemicky skrining - 1,8

" Zahfna: genetické indikacie + molgenetika, teratologickeé riziko, in vitro fertilizacia/transfer embrya (IVF/ET) a iné
Poznamka: pozitivny +, negativny —.

Pocet prenatalne diagnostikovanych chromozémovych anomalii a ich rozélenenie v SR
v prislusnych rokoch

Roky
Ukazovatele
2007 2010 2011 2013 2014
VSetky chromozémové anomalie 99 121 140 167 155
Autozémoveé trizémie 54 75 81 119 98
v tom | Gonozémové chromozémové anomalie 16 17 16 16 12
Iné chromozémové anomalie 29 41 38 32 45

Pri faloSnej pozitivite pouzivanych skriningovych stratégii v SR na urovni 5 % a pri ploSne
odhadovanej urovni pouzivanych skriningovych stratégii zodpovedajucich triplotestu mozno
oCakavat, ze unika priblizne Stvrtina gravidit, ktoré su realne rizikové pre DS a mali byt
konzultované genetikom. Nie su k dispozicii ani presné informacie o kontrolovanej kvalite
ultrazvukovej diagnostiky markerov |. a Il. trimestra v SR. Ultrazvukova diagnostika je asovo
a odborne narocna, vyzaduje skusenych a zaSkolenych sonografistov. Problém kvality
ultrazvukovej diagnostiky sa vS8ak tyka omnoho viac aj moznosti zistovat dysmorfné genetické
syndromy, niektoré monogénoveé choroby, iné chromozémoveé anomalie ako su trizomie 21, 18,
13, zistovat mikrodeleCné alebo mikroduplikacné syndromy, alebo indikovat vyuzivanie metod
molekulovej cytogenetiky, napr. array CGH (Comparative Genomic Hybridization).
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Sledovanie kvalitativnych zmien v indikaciach prenatalnych genetickych testov na zaklade
zmien vo vyvoji skriningovych stratégii umoznuje len precizna Statistika. Pri porovnani hlaseni
0 amniocentézach zo zdrojov slovenskej gynekologicko-porodnickej spoloCnosti (SGPS)
a z oddeleni lekarskej genetiky je rozdiel tak v pocte, ako aj v nahlasenych indikaciach vyrazny ©.
Na zaklade hlaseni z prostredia SGPS sa vébec neda charakterizovat’ kvalitativny vyvoj a dopad
novych skriningovych stratégii, napriklad pouzivanie neinvazivnej diagnostiky prenatalnych
trizomii — NIPT (non invasive prenatal testing). DIhodobo v8ak chyba aj kvalitna etiologicka
Statistika o preruseni gravidity z dévodov zistenia vyvojovej chyby plodu.

Prezentované vysledky ilustruju vyvoj prenatalnej genetickej diagnostiky v SR, ktory ma
priaznivy trend — zvySujucu sa efektivitu. PredovSetkym treba zdéraznit, Ze prenatalny skrining
a prenatalna geneticka diagnostika v sucasnosti nie je zdaleka len o diagnostike Downovho
syndrému. Zakladna otazka buducej matky smeruje ku odpovedi na to, €i jej plod ma alebo nema
nejaku zistitelnu vyvojovu alebo geneticku chybu. Podfa zisteného alebo vypocitaného rizika zo
skriningov pre konkrétnu chybu sa zvolia zodpovedajuce diagnostické vySetrenia. Ak je zistené
riziko CHA, tak zakladnou a Standardnou metddou je stale vySetrenie chromozémov plodu.

S invazivnym odberom vzorky sa traduje riziko spontanneho potratu. Studie z ostatnych rokov
vSak dokazuju, zZe riziko spontanneho potratu po AMC a odbere CVS je podstatne nizSie, ako sa
traduje. Vo velkych centrach s velkym poctom odberov na jedného lekara, ktory ich vykonava
pravidelne, nie je riziko vyznamne odliSné od rizika populaéného. Podla ostatnych metaanalyz
ma vykon CVS pridavok ku riziku spontanneho potratu 0,22 % a vykon AMC dokonca len
0,11 % “ 9. Podla tychto udajov treba korigovat’ kalkulacie rizika tak u gynekoléga, ako aj
u klinického genetika ©,

Udrzat su€asny zachyt CHA a pripadne ho zvySit znamena vykonavat' kvalitnejsi skrining,
v su€asnych podmienkach SR najma integrovany skrining. NajvyznamnejSia rezerva sa javi
v dostupnosti kvalitného ultrazvukového skriningu tak v 1., ako aj v Il. trimestri gravidity. Ako sa
prejavi CastejSie vyuzivanie cfDNA vySetrenia trizomii je mozné len odhadovat. Ak v désledku
nekritického propagovania tejto metddy poklesne este viac pocet vykonavanych indikovanych
invazivnych odberov, tak rozhodne poklesne pocet zistenych ,inych CHA® @. Ci vzrastie aj
pocet zistenych trizémii je otazka, ktorej odpoved zavisi na rozsahu vyuzivania tejto stratégie.
Vonkoncom to ale neznizuje vyznam biochemického a ultrazvukového skriningu, prave naopak.

SR ma vSak este znacné rezervy v zlepSovani prenatalneho skriningu a tak je namieste poloZzit
si otazky:

» Ako je mozné dalej zvySovat zachyt CHA? Aké genetické vySetrenia sa maju
tehotnym Zenam poskytovat lege artis?

» AKy rozsah informacii ma tehotna Zzena dostat’ od lekara vo vztahu k diagnostike
vyvojovych chyb a genetickych choréb plodu?

» Aka je sucasna uloha klinickej genetiky v komplexe prenatalnej diagnostiky?

» AKy postup prenatalnej diagnostiky CHA v su€asnosti v SR je prakticky
najbezpecnejsi?

Z doterajSieho vyvoja prenatalneho skriningu a prenatalnej genetickej diagnostiky v SR mozno
vyvodit' niektoré logické a samozrejmé pozZiadavky do praxe, ak chceme doterajSiu urover udrzat
a skvalithovat. Nakolko v SR eSte nedominuje prenatalny skrining v I. trimestri, najddlezitejSiu
ulohu ma kvalitny integrovany skrining. Ultrazvukovy skrining v ., ale aj v Il. trimestri ma v kvalite
a dostupnosti znacné rezervy. Technologicka zlozitost' Specifickych vySetreni (napr. cfDNA) a
poznanie moznosti a limitov v ramci réznych prenatalnych skriningovych stratégii v diagnostike
genetickych chyb plodu, vyZaduje fundovanu konzultaciu o genetickom riziku. Takuto konzultaciu
mdze poskytnut len lekar s prisluSnymi skusenostami a vzdelanim.
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Slovné vyjadrenie diagnéz (MKCH-10)

Nervovy systém (Q00 — Q07)

Q00
Q01
Q02
Q03
Qo4
Q05
Qo6
Qo7

Anencefalus a podobné vrodené chyby
Encefalokéla

Mikrocefalia

Kongenitalny hydrocefalus

Iné vrodené chyby mozgu
Nespecifikovana spina bifida

Iné vrodené chyby miechy

Iné vrodené chyby nervového systému

Oko, ucho, tvar a krk (Q10 — Q18)

Q10
Qn
Q12
Q13
Q14
Q15
Q16
Q17
Q18

Vrodené chyby mihalnice, slznych ustrojov a oénice
Anoftalmus, mikroftalmus,makroftalmus

Vrodené chyby SoSovky

Vrodené chyby predného segmentu oka

Vrodené chyby zadného segmentu oka

Iné vrodené chyby oka

Vrodené chyby ucha zapri€ifiujuce zhorSenie pocutia
Iné vrodené chyby ucha

Iné vrodené chyby tvare a krku

Obehova sustava (Q20 — Q28)

Q20
Q21
Q22
Q23
Q24
Q25
Q26
Q27
Q28

Vrodené chyby srdcovych dutin a ich spojenia
Vrodené chyby srdcovych priehradiek

Vrodené chyby pulmonalnej a trikuspidalnej chlopne
Vrodené chyby aortalnej a mitralnej chlopne

Iné vrodené chyby srdca

Vrodené chyby velkych artérii

Vrodené chyby velkych zil

Iné vrodené chyby periférneho cievneho systému
Iné vrodené chyby obehovej sustavy

Dychacia sustava (Q30 — Q34)

Q30
Q31
Q32
Q33
Q34

Vrodené chyby nosa

Vrodené chyby hrtana

Vrodené chyby priedudnice a priedusiek
Vrodené chyby pluc

Iné vrodené chyby dychacich organov

Razstep pery a razstep podnebia (Q35 — Q37)

Q35
Q36
Q37

Razstep podnebia
Razstep pery
Razstep podnebia s razstepom pery

Iné vrodené chyby traviacej sustavy (Q38 — Q45)

Q38
Q39
Q40
Q41
Q42
Q43
Q44
Q45

Iné vrodené chyby jazyka, ust a hltana

Vrodené chyby paZeraka

Iné vrodené chyby hornej traviacej rury

Vrodené chybanie, bezustie (atrézia) a zizenie tenkého Creva
Vrodené chybanie, bezustie (atrézia) a zizenie hrubého Ereva
Iné vrodené chyby Creva

Vrodené chyby Zlénika, zl€ovych vyvodov a pecene

Iné vrodené chyby traviacej sustavy
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Slovné vyjadrenie diagnéz (MKCH-10)

Genitalne organy (Q50 — Q56)

Q50
Q51
Q52
Q53
Q54
Q55
Q56

Vrodené chyby vajecnikov, vajiCkovodov a Sirokych vazov maternice
Vrodené chyby maternice a kr€ka maternice

Iné vrodené chyby Zenskych pohlavnych organov

Nezostupeny semennik

Hypospadie

Iné vrodené chyby muzskych pohlavnych organov

Neurcité pohlavie a psedudohermafroditizmus

Mocova sustava (Q60 — Q64)

Q60
Q61
Q62
Q63
Q64

Agenéza a iné redukené defekty obliciek

Cysticka choroba oblic¢iek

Vrodené obstrukéné chyby oblickovej panvicky a vrodené chyby mocovodu
Iné vrodené chyby obli¢iek

Iné vrodené chyby moc€ovej sustavy

Svaly a kosti (Q65 — Q79)

Q65
Q66
Q68
Q69
Q70
Q71
Q72
Q74
Q75
Q76
Q77
Q78
Q79

Vrodené deforméacie bedra

Vrodené deformacie néh

Iné vrodené deforméacie svalov a kosti
Polydaktylia

Syndaktylia

Redukéné defekty hornej konéatiny

Redukéné defekty dolnej konéatiny

Iné vrodené chyby kongatiny (koné&atin)

Iné vrodené chyby kosti lebky a tvare

Vrodené chyby chrbtice a kosti hrudnika
Osteochondrodysplazia s poruchou rastu dlhych kosti a chrbtice
Iné osteochondrodysplazie

Vrodené chyby svalov a kosti nezatriedené inde

Iné VCH (Q80 — Q89)

Q80
Q81
Q82
Q83
Q84
Q85
Q86
Q87
Q89

Vrodena ichtydza

Epidermolysis bullosa

Iné vrodené chyby koze

Vrodené chyby prsnika

Iné vrodené chyby spolocnej (koznej) pokryvky (integumentum commune)

Fakomatozy nezatriedené inde

Syndrémy vrodenych chyb zavinenych znamymi vonkajSimi pri¢inani nezatriedené inde
Syndrémy inych Specifikovanych vrodenych chyb postihujuce viaceré systémy

Iné vrodené chyby nezatriedené inde

Chromozémové anomalie (Q90 — Q99)

Q90
Q91
Q92
Q93
Q95
Q96
Q97
Q98
Q99

68

Downov syndrom

Edwardsov syndrom a Patauov syndrom

Iné trizémie a parcialne trizomie autozémov nezatriedené inde

Monozoémie a delécie z autozémov nezatriedené inde

Vyvazena prestavba a Struktirne markery nezatriedené inde

Turnerov syndrom

Iné anomalie pohlavnych chromozédmov, Zensky fenotyp nezariadené inde
Iné anomalie pohlavnych chromozémov, muzsky fenotyp nezariadené inde
Iné chromozémové anomadlie nezatriedené inde



Slovné vyjadrenie diagnéz (MKCH-10)

Metabolické poruchy (E70 — E90) 5

E72 Iné poruchy metabolizmu aminokyselin

E74 Iné poruchy metabolizmu sacharidov

E75 Poruchy metabolizmu sfingolipidov a iné poruchy ukladania tukov
E78 Poruchy metabolizmu lipoproteinov a iné lipidémie

E84 Cysticka fibréza

E88 Iné poruchy metabolizmu

Choroby zliaz s vnitornym vyluéovanim, vyzivy a premeny latok (E00 — E14)
EO3 Iné hypotyredzy

Iné

D18 Hemangiom a lymfangiom akejkolvek

D56 Talasémia

D64 Iné anémia

D66 Dedi¢ny nedostatok VIII. faktora

E25 Adrenogenitalny syndrom

E27 Iné choroby nadobliciek

G12 Spinalna svalova atrofia a pribuzné syndromy
G71 Primarne poruchy svalov

Oznacenie krajov SR

SR Slovenska republika
BL Bratislavsky kraj

TA Trnavsky kraj

TC Trenciansky kraj

NI Nitriansky kraj

Zl Zilinsky kraj

BC Banskobystricky kraj
PV PreSovsky kraj

Kl Kosicky kraj

Vysvetlenie symbolov

Lezata ciarka () jav sa nevyskytoval

Nula (0; 0,0; 0,00) znamena viac ako nulu, ale menej ako najmensiu jednotku vyjadritelnu v tabulke
Lezaty krizik (x) zapis nie je mozny z logickych dévodov

z toho znamena neuplny vyber poloziek

v tom znamena uplny vyber poloziek
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