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Vrozena vada

je nasledek nebo projev abnormalnich vyvojovych
pochodii vyvolanych genetickymi, negenetickymi nebo
obojimi faktory.

Ty zasahuji primarné bunku (bunky) a v uhrnu
bunécnych zmén vedou k alteraci tkané nebo tkani,
organu €i organu, nebo celych systému produktu
koncepce.



Vrozena vada

Abnormalnimi vyvojovymi pochody vznika
nepravidelnost (desorganizace), redukce nebo
nadbytek struktur.

Mikroskopické az makroskopické zmény struktur
méni vZdy funkci bunék az systému, a to prevazné ve
smyslu snizeni az vymizeni funkce (funkci), malokdy
ve smyslu plus.



Vrozena vada

nikdy se sama neupravi. K jejimu odstranéni nebo
kompenzaci jsou nutné (Casto ne vSak mozné)
jednorazové nebo opakované az trvalé 1éCebné procedury
(operace, substituce, rehabilitace).

Teratogen
je zevni Cinitel pokladany za pri€inu vrozené
abnormality.

Teratogenni potencial

je ubikvitni nebo v konkrétnich souvislostech specificky,
na urcité misto a na urcity ¢as vazany faktor nebo soubor
faktoru zvysujicich riziko teratogeneze.




Epidemiologii vrozenych vad se zabyva populacni
teratologie.

Tento interdisciplinarni obor hodnoti rozsah teratogenese
v celé populaci, v dlouhych ¢asovych radach a hleda
prumérné cetnosti vrozenych vad v dané populaci, v
urcitém obdobi a v daném prostredi.

Dale sleduje, zda v prubéhu casu nevznikaji konsistentni
trendy, i1 kratkodobé, jednorazoveé nebo opakované
odchylky nad nebo pod prumérnou incidenci.

Tu si zatim odvozujeme z dlouhodobych pruméri.

Z.akladni Cetnost —*“baseline” — pracovni pojem vztazeny
ke konkrétni populaci v konkrétnim cCase.



Vrozené vady (VV)

vétSinou vznikaji jako dusledek stretu mezi
genotypem jedince a pusobenim zevniho
prostredi.

Cisté autozomalné dominantni a autozomalné
recesivni, ¢i na X chromozom vazané vady
jsou tedy daleko méné Cetné nez tzv. polygenni
- multifaktorialni vrozené vady.



Pohyby cetnosti V ¢ase a prostoru

Casovy rozmér tak naznacuje, od kdy ptisobi
nadprahovy teratogenni potencial.

Prostorova dimenze neni podruzna, informuje o
rozlozeni teratogenniho potencialu, zda je difuzni nebo
pusobi ohniskove nebo zda “cestuje”.



Pohyby Cetnosti V ¢ase a prostoru

Akumulace je zahusténi intervalii mezi novymi
ptipady VV vV pomérné velké populaci, a tedy I na
pomérné velkém uzemi.

Po dosazeni “nove” Cetnosti jsou uz intervaly mezi1 VV
nezkracene a tato situace trva roky.

Za Klasicky pripad akumulace se uvadéji VV CNS

v Némecku v dobé 2.svétove valky, kdy se Cetnost
anencefalie, rozStépu patere a hydrocefalu dosahly troj-
az petinasobku predvaleCnych hodnot. Navrat

K predvale¢né normé nastal ve druhé poloviné
Ctyticatych let.




Pohyby cetnosti V ¢ase a prostoru

Shlukovani / cluster /

je rychla, kratkodoba zména Cetnosti VV.

Vznika a odezniva rychleji a je ohranic¢ena na menSi
uzemi, respektive na mensi populaci /trva tydny a
mesice/.

Je to prosté jakasi exploze /outbreak/ novych piipadu

prostorove seviena, jez indikuje akci teratogenti jakoby
spjateho a urcitou lokalitou.



Pohyby cetnosti V ¢ase a prostoru

Jednosmérny dlouhodoby pohyb cetnosti VV — je to
dlouhodob¢ snizovani nebo zvySovani ¢etnosti .
Pojem dlouhodoby neni nijak presné vymezen, chape
se vSak jako perioda nejmené desetileta.



Pohyby cetnosti V ¢ase a prostoru

Cyklické zmény Cetnosti vrozenych vad je opakovani
vice €1 mene pravidelne, bud’ kazdoro¢ni /sezonni/
anebo vicelete periody vzestupu a poklesu Cetnost1 VV.

Sezonni cyklus je serie kratkodobych zmén, viceleté
cykly jsou spojovaci mistek k dlouhodobym zménam
se stfidanim smeéru /rustu a poklesu/ Cetnost1 VV.



Pohyby cetnosti V ¢ase a prostoru

Viceleté cyklické zmény Cetnosti jsou v celku
pravidelna stfidani maxima a minima Cetnosti VV ve
tri- Ctyr- péti-letych vinach. Rozlisit skutecné cyklicke
zmeny podminéné teratogenimi vlivy od nahodileho
vinéni VV s nizkou a velmi nizkou Cetnosti / populacni
Sum /je prakticky nemozneé.



Pohyby cetnosti V ¢ase a prostoru

Hnizdovani / nesting / je shlukovani VV ve velmi
sevienem prostoru, pricemz mezi jednotlivymi pripady
muze byt vzacné interval méreny tydny, mésici a nebo
castéj1 nekolikaleta prestavka.



Pohyby cetnosti V ¢ase a prostoru

Homogenita cetnosti VV je dalsi prostorovy fenomén
naseho hodnoticiho systému. Rozdélime-li
demograficky celek na mensi celky, tj. kraje nebo
okresy, ziskame sadu Cetnosti /ro¢nich, Ctvrtletnich
/vSech nebo jednotlivych typu VV.

Pomér mezi nejvyssi a nejnizsi Cetnosti udava miru
homogenity teratogeneze.

Vysoka homogenita indikuje pomern€ rovnomernou
hladinu teratogeneze.

Nizka homogenita naopak indikuje znacné€ rozdilne
teratogeni potencialy.




V/znik vrozenvch vad

Mnoho vrozenych vad vznika spoleCnym pusobenim
genetickych a zevnich faktoriu (teratogeny) na podkladé
multifaktorialni dédicnosti.

Vrozené vady mohou byt izolované nebo mnohocetné; klinicky
nevyznamné Ci zavazné.

Vrozené vady v soucasnosti v Ceské republice nalézame zhruba
u 4% narozenych déti.



\/ soucasnosti je az 10 % vrozenych vad u déti
zpusobeno zevnimi podminkami, které jsou
ovlivnitelné a jejich negativnimu vlivu lze tedy
predchazet.

Prevaznou cast z nich tvori:

1) nespravny zivotni styl rodicii (konzumace alkoholu,
koureni a jiné Skodliviny);

2) razna infek¢éni onemocnéni téhotné zeny;

3)nedostatek vitaminu (predevSim kyseliny listové)
nebo jejich nezadouci uzivani;

4) chronicka onemocnéni téhotné Zeny a jejich lécba
(Ieky);



Priblizné 30 % vrozenych vad je podminéno dédi¢né
— (jsou ziskané od jednoho nebo obou rodicu. Existuji
vsak ruzné typy dédicnosti vrozenych vad a
onemocneéni, to vSak neznamena, ze se vZdy narodi
postizené dité. O moznych rizicich je vhodné se
poradit s lékarem (genetikem).

U priblizné 60 % vrozenych vad zustavaji stale
neznameé priciny a ta jsou neovlivnitelné, ale
primarni prevenci Ize i nékterym témto pripadum
Celit.



usTvAL SE HoNBou ZRA INFORMACEMI.




Primarni prevence

Soubor opatreni, ktery ma za cil zabranit vzniku
vrozene vady nebo genetického onemocnéni jeSté pred
1ejich vznikem.

Velmi diilezita je tedy informovanost budoucich
rodicu o existenci moznvch rizikovvch faktoru, které
mohou zvysSovat riziko vrozené vady.

V nékterych pripadech je mozné riziko snizit nebo
odstranit.




Prevence vrozenych vad

Primarni prevence zabranuje vzniku dédicné choroby,
geneticky podminéné anomalie nebo multifaktorialné
podminéné vrozené vady jesté pred oplozenim, tj. pred
vytvorenim patologického zarodku, u vrozenych vad v
dusledku vliva zevniho prostredi pred jejich vznikem
V prubéhu téhotenstvi.



Mezi hlavni metody primarni prevence patri

planovaneé rodicovstvi,

reprodukce v optimalnim véku,

vyvarovani se styku s teratogeny,

zdravy zpusob vyzivy s dostatkem vitaminu a
stopovych prvku a

prekoncepcni | postkoncepcni péci o zeny chronicky
nemocné (epilepsie, diabetes mellitus..).



Primarni prevence - prekoncepcni péce

pacientka

A

Informace &

A4




Primarni prevence - prekoncepcni péce

s
A

Informace , . v o
Vlastni zkusenost rodicu,

sourozencu a jinych
Cleni Sirsi rodiny




Primarni prevence - prekoncepcni péce

pacientka

Informace

nformace v ramci vyuky a
seminaru
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Primarni prevence - prekoncepcni péce

Informace
I Informace v ¢asopisech a

v_jinych periodicich,
v radiu a televizi

A4

Informacni letaky a plakaty
¢lanky



Primarni prevence - prekoncepcni péce

i
A

Informace - ;
I Informacni portal o

primarni prevenci
vrozenvch vad

http://MAALVIEoZzeEne-\ady.cz/primarni=prevence/.



Primarni prevence - prekoncepcni péce

Lékar - gynekolog
A
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Primarni prevence - prekoncepcni péce

Lékar gynekolog pmmmd INfOrmace pums pacientka
_ < Lékar genetik
Vysetreni

VySetieni
Terapie

Lékar specialista

Specializovana
poradna

Terapie




Primarni prevence - prekoncepcni péce

Lékar gynekolog wemmmda INfOrmace mame pacientka
VySetreni

VySetreni
Terapie

Planovani
Lékar specialista tehotenstvi

Specializovana

poradna
tehotna zena

Terapie
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PROGRAM PODPORY ZDRAVI
Mysli na mne vcas............drive, nez se narodim

Poslani projektu:

Cilem projektu je zpristupnit laické verejnosti informace o moznostech
primarni prevence vrozenych vad ve srozumitelné podobé.

Hlavnim cilem projektu je jednak vytvoreni informacnich materiala
(letaky, plakaty) urc¢ené do ambulanci obvodnich gynekologii a do
genetickych ambulanci, jednak ve spolupraci s dalSimi odborniky vytvorit
informacni portal vénovany problematice moznvch rizikovvch faktori,
které mohou zvySovat riziko vzniku vrozené vady.

Na tomto portalu jsou kromé vysSe zminénvch informaci uvedeny i
kontakty na spolupracujici odborniky a jejich pracovisté.



http://www.vrozene-vady.cz/primarni-prevence
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o http://www.actualgyn.com/2013/103
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Registrace vrozenych vad
v Ceské republice

HlaSeni a registrace vrozenych vad (VV) v Ceské
republice (CR) ma dlouholetou tradici a v sou¢asné
dobé predstavuje konsekutivni vice nez
padesatiletou radu.

Neoficialni pocatky registrace vrozenych vad jsou
na konci padesatych let, kdy MUDr. Jiri KucCera,
CSc. z Ustavu pro péci o matku a dité (UPMD)

v Praze polozil zaklady registrace VV v CR.



Registrace vrozenych vad
v Ceské republice

Oficialni registrace a hlaseni vrozenych vad bylo

v CR zavedeno 1. ledna 1964 u déti Zivé a mrtve
narozenych a u déti zemrelych na novorozeneckych
usecich zenskych oddéleni.

Od 1. ledna 1965 doslo k rozdéleni hlaSeni na vady
vyskytujici se u déti perinatalné zemrelych (tj. déti
mrtvé narozenych nebo zemrelych do 7 dnu)

a u déti zijicich vice nez 7 dni.



Registrace vrozenych vad
v Ceské republice

Hlasilo se 36 druhu vybranych vrozenych vad,
které lze bezpecné diagnostikovat u novorozence.

Celostatni registrace vrozenych vad zustala
omezena pouze na novorozenecka oddéleni a
nepodchycovala déti s vrozenymi vadami, které
byly diagnostikovany v prubéhu dalSiho Zivota
ditéte.



Registrace vrozenych vad
v Ceské republice

Od roku 1975 doslo v hlaseni vrozenych vad ke
Zmene.

Pocet hlasenych vad vzrostl ze 36 na 60 a byly
hlaseny vrozene vady zjiSténé u zivé narozenych
déti do 1 roku véku ditéte.




Registrace vrozenych vad
v Ceské republice

Dalsi zasadni zména vstoupila v platnost

v roce 1994 v souvislosti se zavedenim 10. revize
Mezinarodni Kklasifikace nemoci a pridruzenych
zdravotnich problému (dale MKN - 10).

Sleduji se vrozené vady zjisSténe u déti do
dokonceného 15. roku ziveta, tj. do 15. narozenin,
a u mrtvé narozenych déti. Hlasi se vrozeneé
vybrané vady, podle 10. revize MKN z kapitoly
XVII. - Vrozené vady, deformace a chromosomalni
abnormality.




Registrace vrozenych vad
v Ceské republice

Od roku 1996 se povinné hlasi i pripady VV
zjisténe pri prenatalni diagnostice.

Od roku 1997 jsou sledovany vSechny vrozené
vady (I mimo kapitolu XVI1I.).

Posledni zména vstoupila v platnost v roce 2002.
Ministerstvo zdravotnictvi CR ustanovilo Narodni
registr vrozenych vad, ktery je soucasti Narodniho
zdravotnického informacniho systému (NZIS).




Registrace vrozenych vad
v Ceské republice

Sleduji se vrozené vady podle kapitoly XVII. -
Vrozené vady, deformace a chromosomalni
abnormality - MKN - 10, zjiSténé:

-u_plodu, kdy se vrozena vada zjistila pri
prenatalni diagnostice

-u samovolnych potratu nad 500 gramu
-u_mrtveé narozenych déti

-u_déti do dokonceného 15. roku zivota




Registrace vrozenych vad
v Ceské republice

Vrozené vady jsou jednim z informacnich systému
v ramci Narodniho zdravotnického informacniho
systému (NZIS), ktery je veden v Ustavu
zdravotnickych informaci a statistiky Ceské
republiky (UZIS CR).

Kontrolu vyplnovani tiskopisu, jejich kodovani,
porizovani a zpracovani provadéji pracovisté
UZIS CR.



Registrace vrozenych vad

v Ceské republice
2015 - Nova struktura dat v NRVV — Projekt E-reg

Vrozené vady (VV) a Geneticky podminéna
onemocnéni (GPO) u plodu, ditéte nebo dospélého

Klasifikace hlasené diagnozy dle MKN-10.

Klasifikace hlaSené diagnézy dle Orpha number Orphanetu
Klasifikace hlaSené diagnézy Online Mendelian Inheritance in
Man (OMIM) (http://www.omim.org/)

Klasifikace hlaSené diagnézy dle Society for the Study of
Inborn Errors of Metabolism (SSIEM)

(http://www.ssiem.orq)



http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/
http://www.ssiem.org/

Primarni prevence zabranuje vzniku dédicne choroby,
geneticky podminéné anomalie nebo multifaktorialné
podminéne vrozene vady jesté pred oplozenim, tj. pied
vytvorenim patologicke zygoty u teratogenné podminénych
vad pred jejich vznikem v prubchu téhotenstvi.

Sekundarni prevence zasahuje az po vytvoreni
patologicke zygoty nebo plodu v ruznych stadiich
intrauterinniho vyvoje a zabranuje narozeni postizenc¢ho
ditéte s vrozenou vadou (vrozenymi vadami) pred¢asnym
ukoncCenim takoveéto gravidity.

Ke zji1Sténi téchto patologickych stavu vyuzivame metod
prenatalni diagnostiky.




Cile prenatalni diagnostiky:

a)Poskytnout parim s rizikem narozeni ditéte s VV moznost
informovaného vybéru dalSiho postupu;

b)Poskytnout uklidnéni rodiciim s vysokym rizikem VV ¢i GPO;

c)Umoznit parum s rizikem narozeni ditéte s konkrétnim
postizenim, které by se mohly vzdat snahy o vlastni déti, moZnost
zapocit t€éhotenstvi s védomim, ze to, zda plod je Ci neni postiZen,

VVVVV

d)Param Vv situaci pred narozenim postizeného ditéte poskytnuti
optimalniho postupu z hlediska péce o téhotenstvi, vedeni porodu
a postnatalni péce;

e)Umoznit pripadnou prenatalni 1é¢bu postizeného plodu. Ta je
zatim k dispozici pouze pro velice maly pocCet vrozenych vad a
onemocnéni.
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Q00-Q07

Vrozené vady nervové soustavy

Q10-0Q18 | Vrozené vady oka, ucha, obli¢eje a krku

0Q20-028 | Vrozené vady obéhové soustavy

Q30-034 | Vrozené vady dychaci soustavy

Q35-0Q37 | Rozstép rtu a rozStép patra

Q38-045 | Jiné vrozené vady travici soustavy

Q50—0Q56 | Vrozené vady pohlavnich organu

Q60-064 | Vrozené vady mocové soustavy

Q65-0Q79 | Vrozené vady a deformace svalové a kosterni soustavy
Q80-089 | Jiné vrozené vady

Q90—0Q99 | Abnormality chromozomii nezarazené jinde



http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q00-Q07.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q00-Q07.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q00-Q07.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q10-Q18.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q10-Q18.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q10-Q18.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q20-Q28.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q20-Q28.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q20-Q28.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q30-Q34.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q30-Q34.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q30-Q34.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q35-Q37.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q35-Q37.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q35-Q37.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q38-Q45.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q38-Q45.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q38-Q45.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q50-Q56.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q50-Q56.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q50-Q56.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q60-Q64.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q60-Q64.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q60-Q64.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q65-Q79.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q65-Q79.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q65-Q79.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q80-Q89.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q80-Q89.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q80-Q89.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q90-Q99.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q90-Q99.html
http://www.uzis.cz/cz/mkn/Q90-Q99.html

VV u narozenych v CR, 2012, poéty

Vrozené vady nervové soustavy
Vrozené vady oka, ucha, obliceje a krku
Vrozené vady obéhové soustavy
Vrozené vady dychaci soustavy

Rozstép rtu a rozStép patra

Jiné vrozené vady travici soustavy
Vrozené vady pohlavnich organi

Vrozené vady mocové soustavy

Vrozené vady a deformace svalové a kosterni
soustavy

Jiné vrozené vady

Abnormality chromozomii nezaiazené jinde
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VV u narozenych v CR, 2012, %

Vrozené vady nervoveé soustavy
Vrozené vady oka, ucha, obliceje a krku
Vrozené vady obé&hové soustavy
Vrozené vady dychaci soustavy

Rozs$tép rtu a rozstép patra

Jiné vrozené vady travici soustavy
Vrozené vady pohlavnich organi

Vrozené vady mocové soustavy

Vrozené vady a deformace svalové a kosterni
soustavy

Jiné vrozené vady

Abnormality chromozomii nezairazené jinde

10

0
h 1,75

- 3,79
-_ 40,07
-l 0,95

- 2,87

- 4,00
-— 12,74
-_ 9,41
-_ 17,39

I -5

P 1,44




Diagnézy VV u narozenych v CR, 1994 — 2013

0 10000 20000 30000 40000 50000

Vrozené vady nervové soustavy h 2059
Vrozené vady oka, ucha, obliceje a krku - 4393
Vrozené vady ob&hové soustavy -_ 43300
Vrozené vady dychaci soustavy -I 1058
Rozstép rtu a rozstép patra - 3520

Jiné vrozené vady travici soustavy [ 4448

Vrozené vady pohlavnich organt |GG 12179

Vrozené vady mocové soustavy | 8279

Vrozené vady a deformace svalové a kosterni T e
soustavy |

Jiné vrozené vady [ 5700

Abnormality chromozomii nezai'azené jinde F 2021




Diagnézy VV u narozenych v CR, 1994 — 2013

10

0
Vrozené vady nervové soustavy h 1,96

Vrozené vady oka, ucha, obliceje a krku - 4,37
Vrozené vady ob&hové soustavy -_ 41,06
Vrozené vady dychaci soustavy -I 0,97
Roz3tép rtu a rozitép patra - 3,46

Jiné vrozené vady travici soustavy [l 4.20

Vrozené vady pohlavnich organi [ 1135

Vrozené vady mocové soustavy [ 7.44

Vrozené vady a deformace svalové a kosterni N 17 70
soustavy '

Jiné vrozené vady [ 5.35

Abnormality chromozomii nezaiazené jinde F 2,03




Diagnozy VV u narozenych v CR, 2012

Vrozené vady srdecni prepazky

Nesestouplé varle

Vrozené vady velkych arterii

Vrozené deformity nohou

Vrozené obstrukcni defekty ledvinové panvicky
Hypospadie

Jiné vrozené vady kiize

Syndaktylie

VV pulmonalni a trojcipé chlopné

Polydaktylie

VYV aortalni a mitralni chlopné




ukoncené a neukoncéené
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Prenatalni diagnostika v CR - 1994 - 2013 —
ukoncené a neukoncéené

na 10 000 Zivé narozenych
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Prenatalni diagnostika v CR - 1994 - 2013 —
ukoncené a neukoncéené

na 10 000 zivé narozenych na 10 000 zivé narozenych

B ukoncené
Ineukoncené
=s=invazivni diagnostika

1994 1995 1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013




Prenatalni diagnostika v CR - 2012 — celkem

B VV nervové soustavy

m VV obéhové soustavy

M Rozstép rtu/patra

VV mocové soustavy

Branicni hernie,rozstép stény brisSni

B VV svalové a kosterni soustavy

B Chromosomové aberace

Ostatni VV



Prenatalni diagnostika v CR — 2012, piipady ukon&ené

B VV nervové soustavy

B VV obéhové soustavy

B Rozstép rtu/patra

VV mocové soustavy

Branicni hernie,rozstép stény brisni

B VV svalové a kosterni soustavy

B Chromosomové aberace

Ostatni VV



Prenatilni diagnostika v CR — 2012 p¥ipady neukoné¢ené

® VV nervové soustavy

m VV obéhové soustavy

M Rozstép rtu/patra

VV mocové soustavy

Branicni hernie,rozstép stény brisni

B VV svalové a kosterni soustavy

B Chromosomové aberace

Ostatni VV
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Downuyv syndrom

Downiiv syndrom (DS) 1V soucasné dobé
predstavuje jednu ze zavaznych vrozenych vad.

Z tohoto duvodu patri Downuv syndrom mezi
prvni vrozené vady, které se lékarska véda snazila
diagnostikovat postnatalné€ i prenatalné.

V/ soucasnosti jsou v Ceské republice (CR) jiZ vice
nez 3/4 pripadu diagnostikovany prenatalné a
takto postizena téhotenstvi mohou byt predcasné
ukoncena.

Celkova Cetnost v populaci se podle literarnich
udaju udava1: 750 az 1 :1 000.




Downuyv syndrom

Trizomie chromozomu ¢.21.

S dalSim vyvojem cytogenetickych metod bylo zjiSténo, Ze
ne ve vSech pripadech se u Downova syndromu jedna o
volnou trisomii 21. chromozomu, i kdyz je tato forma
zdaleka nejcastéjsi (92,5 %0).

Dle soucasnych literarnich uidaju jde asi ve 4.8 % 0
translokaci a v 2,7 % o mozaiku.




Edwardsuyv syndrom

Genotyp

Trizomie chromozomu ¢.18.

Porucha genetické rovnovahy pro trizomii chromosomu ¢.
18 nebo pro trojnasobne mnozstvi genetického materialu
lokalizovaného na tomto chromozomu.

Témér bez vyjimky je pridatny chromozom volny (a neni
translokovan na jiny chromosom). V 93 % je nadpocetny
18. chromozom matersky, v 7 % otcovsky.

Asi 10 % pripadu tvori mozaika.




Patauuv syndrom

Genotyp

Trizomie chromozomu ¢.13.

Porucha genetické rovnovahy pro trisomii chromozomu 13
nebo pro trojnasobné mnozstvi genetického materialu
lokalizovaného na tomto chromozomu.

Trizomie je nejcéastéjsi (v 90 %), vznika v duisledku
meiotické nondisjunkce.

Vétsinou je nadpocetny chromozom volny, zridka je
spojen s jinym chromozomem (translokace).

V 88 % se jedna o chromozom matersky, v 12 % otcovsky.
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Prevalence Downova syndromu v CR 1994 - 2013

na 10 000 Zivé narozenych Onarozeni B prenatalni diagnostika
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Prevalence Edwardsova syndromu v CR 1994 - 2013

na 10 000 zivé narozenych O narozeni B prenatalni diagnostika




1 pocCty

r

e
=
=)
p—(
S
N
e
(1
|
QP
—
(@)
QN
_
4
(=)
(=)
v
=
@)
>
=
=)
-
=
=
>
7 5]
>
o
=
(1
~—
21
&R

Onarozeni

B prenatalni diagnostika




Prevalence Patauova syndromu v CR 1994 - 2013

na 10 000 Zivé narozenych Onarozeni B prenatalni diagnostika
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Prumeérny tyden t€hotenstvi pri diagnoze
Downova syndromu, CR 1994 - 2013

tyden téhotenstvi

19,24
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19,23 \
¢ 18,12

*
17,39

7,44 4 1752
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Prumeérny tvden téhotenstvi pri diagnoze
Patauova syndromu, CR 1994 - 2013

tyden téhotenstvi

21,00

19,91

\19,33 * + 19,63
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Pocet provedenych AMC a CVS pro zachvt 1 DS
CR 2000 - 2013
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Vyvoj invazivni prenatalni diagnostiky vrozenych vad
(absolutni po¢ty) v Ceské republice, 1990 - 2013
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Indikace K invazivni prenatalni diagnostice
u plodi s diagnostikovanym DS, CR 1992 - 2013
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Rozstépové vady centralniho nervového systému

do skupiny rozstépovych vad centralniho nervového systému fadime
predevsim anencefalii (A), spinu bifidu (SB) a encefalokélu (E).
Dale sem patfi iniencefalie a craniorachischiza.

Etiologie téchto vrozenych vad (VV) je s nejvétsi
pravdépodobnosti multifaktorialni, s urcitym vlivem zevniho
prostredi na strané jedné a urcitou roli polygenni dédicnosti na
strané druhé. NTD vznikaji poruchou dorzalni indukce (3.—4. tyden
gestace) - dysrafie.

Prevalence téchto vad jevi vyrazné odchylky v zavislosti na
faktorech etnickych, geografickych, ale i sezonnich a socialnich.
Dulezitou roli, dle novéjsich nazoru, hraje pri vzniku téchto vad

V potravé téhotnych Zen a zvazuje se i
mozny vliv expozice tepla (horecka pri infekci) a dalSich
teratogenu.



Anencephaly

Craniorachischis Open spina bifida

Iniencephaly

WHO/CDC/ICBDSR.
Birth defects surveillance:
atlas of selected congenital anomalies.
Geneva: World Health Organization; 2014.

Encephalocele

P |

Closed spina bifida




Rozstépové vady centralniho nervového systému

Prenatalni diagnostika

Prenatalni diagnostika nekrytych defektu neuralni trubice je
zalozena na dvou nezavislych neinvazivnich screeningovych
metodach - vySetreni hladin alfafetoproteinii V séru matky a
ultrazvukovém vysetreni.

U otevienych defektt neurdlni trubice jsou hladiny
alfafetoproteint zvySené (podobné jako u defektu stény btisni).
Vysetieni se provadi v 15. - 17. tydnu gravidity.




Rozstépové vady centralniho nervového systému

Prenatalni diagnostika

Ultrazvukovym vysSetrenim je mozné diagnostikovat
anencefalii jiz kolem 10. tydne.

Diagnostika dalSich méné vyraznych defektu neuralni trubice je

Y W/

Kromé prime diagnostiky defektu, muze pro tuto vadu svédcit 1
prokdzany hydrocefalus nebo deformity dolnich koncetin,
zpusobené defektem inervace prislusnych svalovych skupin.



Rozstépové vady centralniho nervového systému

Anencefalie

je vrozena vada charakterizovana nalezem, kdy z
duvodu abnormalniho vyvoje mozku je defekt
mekkych 1 tvrdych tkani lebky.

Tato vada je letalni, rada takto postizenych plodu se
samovoln¢€ potrati, odumre intrauterinne ¢i se rodi
predCasné.

Postnatalni prezivani novorozencu s touto V'V je jen
kratkodobe.



Rozstépové vady centralniho nervového systému

Anencefalie

Geneva: World Health Organization; 2014.



Rozstéepové vady centralniho nervového svstému

Craniorachischisis

WHO/CDC/ICBDSR. Birth defects surveillance: atlas of selected congenital anomalies.
Geneva: World Health Organization; 2014.
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Prumérny tyden téhotenstvi pri diagnoze anencefalie,
CR 1994 - 2013

tyden téhotenstvi

. 10:2015,92 15,64




Rozstépové vady centralniho nervového systému

Spina bifida
je vrozena vada charakterizovana defektem patere ve

stredni care, ktery muize mit za nasledek prolaps obsahu
paterniho kanalu.

Defekty se dale déli na defekty kryte a nekryte. Kryte
defekty mohou byt asymptomaticke nebo s lokalnim
nalezem hypertrichozy ¢i hyperpigmentace.

Prognoza téchto V'V je jak s hlediska mortality, tak i
morbidity velmi zavazna.



Rozstépové vady centralniho nervového systému

Spina bifida

Spina bifida occulta je rozstép jednoho ¢i vice obratli,
ktery nezasahuje michu an1 misni obaly. Nad defektem byva
hypertrich6za nebo hyperpigmentace. Obvykle se jedna o
nahodny nalez.

Spina bifida cystica je rozstép patere, pri kterém defektem
pronika do podkozi vak tvoreny misnimi obaly
(meningokela), popf. 1 michou s miSnimi nervy
(meningomyelokéla).

Myeloschiza (Rhachischisis) je rozstép patefe s obnazenim
nervove tkane, ktera neni kryta kuzi ani miSnimi obaly. Tato
malformace je vzdy sdruzena se zavaznymi neurologickymi
poruchami.




centralniho nervového systému

Spina bifida




Rozstépové vady centralniho nervového systému

Spina bifida cervikalis




Rozstépoveé vady centralniho nervového systému

Spina bifida cervikalis




Rozstépoveé vady centralniho nervového systému

Spina bifida thorakalis

Geneva: World Health Organization; 2014.



Rozstépoveé vady centralniho nervového systému

Spina bifida thorakalis




Rozstépové vady centralniho nervového systému

Spina bifida Iumbalis_'

Geneva: World Health Organization; 2014.



Rozstépoveé vady centralniho nervového systému

Spina bifida lumbalis




Rozstépoveé vady centralniho nervového systému

Spina bifida sacralis

Geneva: World Health Organization; 2014.



Rozstépoveé vady centralniho nervového systému

Spina bifida sacralis
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Prumérny tyden téhotenstvi pri diagnéze spina
bifida, CR 1994 - 2013

tyden téhotenstvi

19,75
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Rozstépoveé vady centralniho nervového systému

Encefalokéla
je herniace mozkov¢é tkan¢€ a plen z dutiny lebni defektem v
kostén¢ Casti lebky.

Cast mozku se svymi obaly se nezaniklou $térbinou
dostavaji skrze lebku ven. Na hlave ditéte, nejCastéyl v tylni
oblasti, se objevi mekky utvar ruzné velikosti. Utvar je kryt
kuzi.

Progndza téchto VV je jak s hlediska mortality, tak |
morbidity velmi zavazna.




Rozstépové vady centralniho nervového systému

Encefalokéla

Ve vyhrezle nervove tkani dochazi Casto vlivem uskiinuti
cev ke krvaceni a infarktim. Mozkova kiira obsazena v
defektu muze mit abnormalni histologickou stavbu

Pronika-l1 defektem pouze mozkova plena, je presnéjSim
pojymem kranialni meningokéla.

Encefalokéla je z NTD neymené Casta.



Rozstépové vady centralniho nervového systému

Encefalokela
je nejcasteyn lokalizovana v okcipitalni oblasti.

De¢leni je mozn¢ podle lokalizace tohoto defektu na:
okcipitalni

parietalni

frontalni

naso-frontaini

nasalni

orbitalni

Rozsahle encefalokely nejsou slucitelne se Zivotem



Rozstépové vady centralniho nervového systému

Encefalokeéla - frontalni




Rozstépové vady centralniho nervového systému

Encefalokeéla — naso-frontalni




Rozstépové vady centralniho nervového systému

Encefalokeéla - okcipitalni




Rozstépové vady centralniho nervového systému

Encefalokeéla - parietalni

Geneva: World Health Oranlzatlon' 2014.




Rozstépové vady centralniho nervového systému

Encefalokeéla - orbitalni




Rozstépové vady centralniho nervového systému

Encefalokeéla - nasalni

WHO/CDC/ICBDSR. Birth defects surveillance: atlas of selected congenital anomalies.
Geneva: World Health Organization; 2014.
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Prumérny tyden téhotenstvi pri diagnoze
encefalokély, CR 1994 - 2013

tyden téhotenstvi
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Rozstépové vady brisni stény

do skupiny rozstépovych vad brisni stény radime
omfalokeélu a gastroschizu.

V etiologii téchto poruch se zirejmé také uplatnuji
ischemické zmény.

Literarn€ udavana Cetnost je zhruba 1 : 6 - 20 000
Ziveé narozenych. Rozdilna prognoza obou vad je
dana predevsim odliSnym procentem pridruzenych
anomalii. Spatna prognéza omfalokély je dina tim,
Ze 10 az 50 % je provazeno srdecCni vadou, témér

40 % je provazeno VV urogenitalniho traktu. Dale
se 1 VV GIT nebo NTD.




Rozstépové vady brisni stény

Prenatalni diagnostika

Z neinvazivnich metod se stale vyuziva biochemicky
screening - vySetreni o-fetoproteinu ze séra matky.
Hlavni neinvazivni metodou, ktera vede

K diagnostice, je ultrazvukové vySetieni plodu.

Toto vySetreni umoznuje rozliSeni mezi obéma typy
vad.

U gastroschizy je vzdy patrny normalni upon
pupecniku a jsou pritomny volné¢ strevni klicky volné
plovouci v amnialni tekutiné. Defekt je nejcastéji
vpravo od uponu pupecniku.




Rozstépoveé vady brisni stény
Omfalokeéla

je ventralni defekt predni brisni stény, pri kterém
dochazi k herniacl intraabdominalnich organii do baze
pupecniku. Pro vznik omfalokély je diilezity jednak
naruSeny vyvoj brisni stény, jednak porusena rotace
prvniho obdobi, kdy se fyziologicka kyla spontanné
nereponuje a klicka stredniho streva zustava zadrZena
V pupecnim stvolu az do porodu. Herniované organy
|sou Kryty amnioperitonealni membranou. Béhem
vyvoje vznika vada chybnym spojenim Ctyr
ektomezodermovych plotének. Pokud prevazuje defekt
kaudalni ¢i kranialni ploténky, muze byt omfalokéla
provazena extrofii mocCového méchyre, defektem sterna
Ci srdeCni ektopii.




Rozstépové vady brisni stény

Omfalokela




Rozstépové vady brisni stény

Omfalokela

Geneva: World Health Organization; 2014.



Rozstépové vady brisni stény

Gastroschiza

|1 paraumbilikalni defekt brisSni stény s herniaci (na
rozdil od omfalokély) - nekrytych intraabdominalnich
organu do amnialni dutiny.

PriCinou vzniku této vady je ischémie pri involuci
umbilikalni vény ¢i_omfalomezenterické arterie.
Priblizné€ v 25 % je soucasné pritomna dalsi porucha
gastrointestinalniho traktu - malrotace, atrézie Ci
stenoza. V 15 % byva soucasti Beckwiteuv-
Wiedemanniiv syndrom (organomegalie, makroglosie
a_ hypoglykémie).




Rozstépové vady brisni stény

Gastroschiza




Rozstépoveé vady brisni stény

Gastroschiza
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Prevalence omfalokély v CR 1994 - 2013

na 10 000 Zivé narozenych Onarozeni B prenatalni diagnostika
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Prumeérny tvden téhotenstvi
omfalokély, CR 1994 - 2013

tyden téhotenstvi

19,09

A

18,36
5 + 18,27 }8,00

L 2
17,63 ~ 16,83 17,00
. ° . ¢ 6,60




Prumeérny tvden téhotenstvi pri diagnoze
gastroschizy, CR 1994 - 2013

tyden téhotenstvi
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