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Vrozen§ vada  

 

 

je n§sledek nebo projev abnorm§ln²ch vĨvojovĨch  

pochodŢ vyvolanĨch genetickĨmi, negenetickĨmi nebo 

oboj²mi faktory.  

 

 

Ty zasahuj² prim§rnŊ buŔku (buŔky) a v ¼hrnu 

bunŊļnĨch zmŊn vedou k alteraci tk§nŊ nebo tk§n², 

org§nu ļi org§nŢ, nebo celĨch syst®mŢ produktu 

koncepce.  



Vrozen§ vada  

 

 

Abnorm§ln²mi vĨvojovĨmi pochody vznik§ 

nepravidelnost (desorganizace), redukce nebo 

nadbytek struktur.  

   

Mikroskopick® aģ makroskopick® zmŊny struktur 

mŊn² vģdy funkci bunŊk aģ syst®mŢ, a to pŚev§ģnŊ ve 

smyslu sn²ģen² aģ vymizen² funkce (funkc²), m§lokdy 

ve smyslu plus. 



Vrozen§ vada 

nikdy se sama neuprav². K jej²mu odstranŊn² nebo 

kompenzaci jsou nutn® (ļasto ne vġak moģn®) 

jednor§zov® nebo opakovan® aģ trval® l®ļebn® procedury 

(operace, substituce, rehabilitace). 

 

Teratogen  

je zevn² ļinitel pokl§danĨ za pŚ²ļinu vrozen® 

abnormality. 

 

Teratogenn² potenci§l 

je ubikvitn² nebo v konkr®tn²ch souvislostech specifickĨ, 

na urļit® m²sto a na urļitĨ ļas v§zanĨ faktor nebo soubor 

faktorŢ zvyġuj²c²ch riziko teratogeneze. 



Epidemiologi²  vrozenĨch vad se zabĨv§ populaļn² 

teratologie.   

Tento interdisciplin§rn² obor hodnot² rozsah teratogenese 

v cel® populaci, v dlouhĨch ļasovĨch Śad§ch a  hled§ 

prŢmŊrn® ļetnosti vrozenĨch vad v dan® populaci, v 

urļit®m obdob² a v dan®m prostŚed².   

D§le sleduje,  zda v prŢbŊhu ļasu nevznikaj² konsistentn² 

trendy, i kr§tkodob®, jednor§zov® nebo opakovan® 

odchylky nad nebo pod prŢmŊrnou incidenci.                 

Tu si zat²m odvozujeme z dlouhodobĨch prŢmŊrŢ.. 

 

Z§kladn² ļetnost ïñbaselineò ï pracovn² pojem vztaģenĨ 

ke konkr®tn² populaci v konkr®tn²m ļase. 

 



Vrozen® vady (VV)  

 

vŊtġinou vznikaj² jako  dŢsledek stŚetu mezi 

genotypem jedince a pŢsoben²m zevn²ho  

prostŚed².   

 

ĻistŊ autozom§lnŊ dominantn² a  autozom§lnŊ 

recesivn², ļi na X chromoz·m v§zan® vady 

jsou tedy daleko m®nŊ ļetn® neģ tzv. polygenn² 

- multifaktori§ln²  vrozen® vady.  

 



Pohyby ļetnost² v ļase a prostoru 

ĻasovĨ rozmŊr tak naznaļuje, od kdy pŢsob² 

nadprahovĨ teratogenn² potenci§l.  

 

Prostorov§ dimenze nen² podruģn§, informuje o 

rozloģen² teratogenn²ho potenci§lu, zda je dif¼zn² nebo 

pŢsob² ohniskovŊ nebo zda ñcestujeò. 

 



Pohyby ļetnost² v ļase a prostoru 

Akumulace je zahuġtŊn² intervalŢ mezi novĨmi 

pŚ²pady VV v pomŊrnŊ velk® populaci, a tedy i na 

pomŊrnŊ velk®m ¼zem². 

Po dosaģen² ñnov®ò ļetnosti jsou uģ intervaly mezi VV 

nezkr§cen® a tato situace trv§ roky.  

Za klasickĨ pŚ²pad akumulace se uv§dŊj² VV CNS 

v NŊmecku v dobŊ 2.svŊtov® v§lky, kdy se ļetnost 

anencefalie, rozġtŊpu p§teŚe a hydrocefalu dos§hly troj- 

aģ pŊtin§sobku pŚedv§leļnĨch hodnot. N§vrat 

k pŚedv§leļn® normŊ nastal ve druh® polovinŊ 

ļtyŚic§tĨch let. 



Pohyby ļetnost² v ļase a prostoru 

Shlukov§n² / cluster /  

je rychl§, kr§tkodob§ zmŊna ļetnosti VV.  

Vznik§ a odezn²v§ rychleji a je ohraniļena na menġ² 

¼zem², respektive na menġ² populaci /trv§ tĨdny a 

mŊs²ce/. 

Je to prostŊ jak§si exploze /outbreak/ novĨch pŚ²padŢ 

prostorovŊ sevŚen§, jeģ indikuje akci teratogenŢ jakoby 

spjat®ho a urļitou lokalitou. 



Pohyby ļetnost² v ļase a prostoru 

 

 

JednosmŊrnĨ dlouhodobĨ pohyb ļetnosti VV ï je to 

dlouhodob® sniģov§n² nebo zvyġov§n² ļetnosti .  

Pojem dlouhodobĨ nen² nijak pŚesnŊ vymezen, ch§pe 

se vġak jako perioda nejm®nŊ desetilet§. 

 



Pohyby ļetnost² v ļase a prostoru 

Cyklick® zmŊny ļetnosti vrozenĨch vad je opakov§n² 

v²ce ļi m®nŊ pravideln®, buŅ kaģdoroļn² /sez·nn²/ 

anebo v²celet® periody vzestupu a poklesu ļetnosti VV.  

 

Sez·nn² cyklus je s®rie kr§tkodobĨch zmŊn, v²celet® 

cykly jsou spojovac² mŢstek k dlouhodobĨm zmŊn§m 

se stŚ²d§n²m smŊrŢ /rŢstu a poklesu/ ļetnosti VV. 



Pohyby ļetnost² v ļase a prostoru 

V²celet® cyklick®  zmŊny ļetnosti jsou v celku 

pravideln§ stŚ²d§n² maxima a minima ļetnosti VV ve 

tŚ²- ļtyŚ- pŊti-letĨch vln§ch. Rozliġit skuteļn® cyklick® 

zmŊny podm²nŊnŊ teratogen²mi vlivy od nahodil®ho 

vlnŊn² VV s n²zkou a velmi n²zkou ļetnost² / populaļn² 

ġum /je prakticky nemoģn®. 



Pohyby ļetnost² v ļase a prostoru 

 

Hn²zdov§n² / nesting / je shlukov§n² VV ve velmi 

sevŚen®m prostoru, pŚiļemģ mezi jednotlivĨmi pŚ²pady 

mŢģe bĨt vz§cnŊ interval mŊŚenĨ tĨdny, mŊs²ci a nebo 

ļastŊji nŊkolikalet§ pŚest§vka. 



Pohyby ļetnost² v ļase a prostoru 

Homogenita ļetnost² VV je dalġ² prostorovĨ fenom®n 

naġeho hodnot²c²ho syst®mu. RozdŊl²me-li 

demografickĨ celek na menġ² celky, tj. kraje nebo 

okresy, z²sk§me sadu ļetnost² /roļn²ch, ļtvrtletn²ch 

/vġech nebo jednotlivĨch typŢ VV.  

PomŊr mezi nejvyġġ² a nejniģġ² ļetnost² ud§v§ m²ru 

homogenity teratogeneze. 

Vysok§ homogenita indikuje pomŊrnŊ rovnomŊrnou 

hladinu teratogeneze.  

N²zk§ homogenita naopak indikuje znaļnŊ rozd²ln® 

teratogen² potenci§ly.  



Mnoho vrozenĨch vad vznik§ spoleļnĨm pŢsoben²m 

genetickĨch a zevn²ch faktorŢ (teratogeny) na podkladŊ 

multifaktori§ln² dŊdiļnosti.  

 

Vrozen® vady mohou bĨt izolovan® nebo mnohoļetn®; klinicky 

nevĨznamn® ļi z§vaģn®.  

 
Vrozen® vady v souļasnosti v Ļesk® republice nal®z§me zhruba 

u 4% narozenĨch dŊt². 

Vznik vrozenĨch vad 



 

 

 

V souļasnosti je aģ 10 % vrozenĨch vad u dŊt² 

zpŢsobeno zevn²mi podm²nkami, kter® jsou 

ovlivniteln® a jejich negativn²mu vlivu lze tedy 

pŚedch§zet.  

 

PŚev§ģnou ļ§st z nich tvoŚ²: 

1)nespr§vnĨ ģivotn² styl rodiļŢ (konzumace alkoholu, 

kouŚen² a jin® ġkodliviny);  

2)rŢzn§ infekļn² onemocnŊn² tŊhotn® ģeny; 

3)nedostatek vitam²nŢ (pŚedevġ²m kyseliny listov®) 

nebo jejich neģ§douc² uģ²v§n²; 

4)chronick§ onemocnŊn²  tŊhotn® ģeny a jejich l®ļba 

(l®ky); 

 



 

 

 

 

PŚibliģnŊ 30 % vrozenĨch vad je podm²nŊno dŊdiļnŊ 

ï (jsou z²skan® od jednoho nebo obou rodiļŢ. Existuj² 

vġak rŢzn® typy dŊdiļnosti vrozenĨch vad a 

onemocnŊn², to vġak neznamen§, ģe se vģdy narod² 

postiģen® d²tŊ. O moģnĨch rizic²ch je vhodn® se 

poradit s l®kaŚem (genetikem).  

 

U pŚibliģnŊ 60 % vrozenĨch vad zŢst§vaj² st§le 

nezn§m® pŚ²ļiny a ta jsou neovlivniteln®, ale 

prim§rn² prevenc² lze i nŊkterĨm tŊmto pŚ²padŢm 

ļelit.  





Prim§rn² prevence 

 
Soubor opatŚen², kterĨ m§ za c²l zabr§nit vzniku 

vrozen® vady nebo genetick®ho onemocnŊn² jeġtŊ pŚed 

jejich vznikem.  

 

Velmi dŢleģit§ je tedy informovanost budouc²ch 

rodiļŢ o existenci moģnĨch rizikovĨch faktorŢ, kter® 

mohou zvyġovat riziko vrozen® vady.  

V nŊkterĨch pŚ²padech je moģn® riziko sn²ģit nebo 

odstranit.  

 



Prim§rn² prevence zabraŔuje vzniku dŊdiļn® choroby, 

geneticky podm²nŊn® anom§lie nebo multifaktori§lnŊ 

podm²nŊn® vrozen® vady jeġtŊ pŚed oplozen²m, tj. pŚed 

vytvoŚen²m patologick®ho z§rodku, u vrozenĨch vad v 

dŢsledku vlivŢ zevn²ho prostŚed² pŚed jejich vznikem 

v prŢbŊhu tŊhotenstv².  

Prevence vrozenĨch vad 



 

Mezi hlavn² metody prim§rn² prevence patŚ²  

 

pl§novan® rodiļovstv², 

reprodukce v optim§ln²m vŊku,  

vyvarov§n² se styku s teratogeny,  

zdravĨ zpŢsob vĨģivy s dostatkem vitaminŢ a 

stopovĨch prvkŢ a   

prekoncepļn² i postkoncepļn² p®ļi o ģeny chronicky 

nemocn® (epilepsie, diabetes mellitus..). 



Prim§rn² prevence - prekoncepļn² p®ļe 

pacientka 

Informace 

partner  

Rodina 

Ġkola 

M®dia 

Internet  

L®kaŚ 



Prim§rn² prevence - prekoncepļn² p®ļe 

pacientka 

Informace 

partner  

Rodina 

Vlastn² zkuġenost rodiļŢ,  

sourozencŢ a jinĨch 

ļlenŢ ġirġ² rodiny  



Prim§rn² prevence - prekoncepļn² p®ļe 

pacientka 

Informace 

partner  

Ġkola 

Informace v r§mci vĨuky a 

semin§ŚŢ 



Prim§rn² prevence - prekoncepļn² p®ļe 

pacientka 

Informace 

partner  

M®dia 

Informace v ļasopisech a 

v jinĨch periodic²ch,  

v r§diu a televizi 

Informaļn² let§ky a plak§ty 

ļl§nky 



Prim§rn² prevence - prekoncepļn² p®ļe 

pacientka 

Informace 

partner  

Internet  

Informaļn² port§l o  

prim§rn² prevenci 

vrozenĨch vad 

http://www.vrozene-vady.cz/primarni-prevence/ 



Prim§rn² prevence - prekoncepļn² p®ļe 

pacientka 

Informace 

partner  

L®kaŚ - gynekolog 

Odborn® informace a 

prezentace 



L®kaŚ gynekolog pacientka Informace 

Prim§rn² prevence - prekoncepļn² p®ļe 

L®kaŚ genetik 

L®kaŚ specialista 

Specializovan§  

poradna  

Konzultace 

VyġetŚen² 

VyġetŚen² 

Terapie 

Terapie 



L®kaŚ gynekolog pacientka Informace 

Prim§rn² prevence - prekoncepļn² p®ļe 

L®kaŚ genetik 

L®kaŚ specialista 

Specializovan§  

poradna  

Konzultace 

VyġetŚen² 

VyġetŚen² 

Terapie 

Terapie 

Konkr®tn² opatŚen² 

tŊhotn§ ģena 

Pl§nov§n² 

tŊhotenstv² 





PROGRAM PODPORY ZDRAVĉ 

Mysli na mne vļaséééédŚ²ve, neģ se narod²m 

Posl§n² projektu: 

C²lem projektu je zpŚ²stupnit laick® veŚejnosti informace o moģnostech 

prim§rn² prevence vrozenĨch vad ve srozumiteln® podobŊ. 

Hlavn²m c²lem projektu je jednak vytvoŚen² informaļn²ch materi§lŢ 

(let§ky, plak§ty) urļen® do ambulanc² obvodn²ch gynekologŢ a do 

genetickĨch ambulanc², jednak ve spolupr§ci s dalġ²mi odborn²ky vytvoŚit 

informaļn² port§l vŊnovanĨ problematice moģnĨch rizikovĨch faktorŢ, 

kter® mohou zvyġovat riziko vzniku vrozen® vady. 

Na tomto port§lu jsou kromŊ vĨġe zm²nŊnĨch informac² uvedeny i 

kontakty na spolupracuj²c² odborn²ky a jejich pracoviġtŊ. 

http://www.vrozene-vady.cz/primarni-prevence


http://www.vrozene-vady.cz 



ÅPrim§rn² prevence vrozenĨch vad a ¼loha 

kyseliny listov® 

 

ÅAnton²n Ġ²pek jr., Vladim²r Gregor, Anton²n 

Ġ²pek, Pavel Calda 

 

ÅActual Gyn 2013, 5, 47-51 

Åhttp://www.actualgyn.com/2013/103 

 





Registrace vrozenĨch vad  

v Ļesk® republice 
 

Hl§ġen² a registrace vrozenĨch vad (VV) v Ļesk® 

republice (ĻR) m§ dlouholetou tradici a v souļasn® 

dobŊ pŚedstavuje konsekutivn² v²ce neģ 

pades§tiletou Śadu. 

 

Neofici§ln² poļ§tky registrace vrozenĨch vad jsou  

na konci pades§tĨch let, kdy MUDr. JiŚ² Kuļera, 

CSc. z Đstavu pro p®ļi o matku a d²tŊ (ĐPMD) 

v Praze poloģil z§klady registrace VV v ĻR.  



Registrace vrozenĨch vad  

v Ļesk® republice 
 

Ofici§ln² registrace a hl§ġen² vrozenĨch vad bylo  

v ĻR zavedeno 1. ledna 1964 u dŊt² ģivŊ a mrtvŊ 

narozenĨch a u dŊt² zemŚelĨch na novorozeneckĨch 

¼sec²ch ģenskĨch oddŊlen².  

 

Od 1. ledna 1965 doġlo k rozdŊlen² hl§ġen² na vady 

vyskytuj²c² se u dŊt² perinat§lnŊ zemŚelĨch (tj. dŊt² 

mrtvŊ narozenĨch nebo zemŚelĨch do 7 dnŢ)  

a u dŊt² ģij²c²ch v²ce neģ 7 dnŢ.  



Registrace vrozenĨch vad  

v Ļesk® republice 
 

Hl§silo se 36 druhŢ vybranĨch vrozenĨch vad, 

kter® lze bezpeļnŊ diagnostikovat u novorozence.  

 

Celost§tn² registrace vrozenĨch vad zŢstala 

omezena pouze na novorozeneck§ oddŊlen² a 

nepodchycovala dŊti s vrozenĨmi vadami, kter® 

byly diagnostikov§ny v prŢbŊhu dalġ²ho ģivota 

d²tŊte. 



Registrace vrozenĨch vad  

v Ļesk® republice 
 

Od roku 1975 doġlo v hl§ġen² vrozenĨch vad ke 

zmŊnŊ.  

Poļet hl§ġenĨch vad vzrostl ze 36 na 60 a byly 

hl§ġeny vrozen® vady zjiġtŊn® u ģivŊ narozenĨch 

dŊt² do 1 roku vŊku d²tŊte.  



Registrace vrozenĨch vad  

v Ļesk® republice 
 

Dalġ² z§sadn² zmŊna vstoupila v platnost  

v roce 1994 v souvislosti se zaveden²m 10. revize 

Mezin§rodn² klasifikace nemoc² a pŚidruģenĨch 

zdravotn²ch probl®mŢ (d§le MKN - 10).  

Sleduj² se vrozen® vady zjiġtŊn® u dŊt² do 

dokonļen®ho 15. roku ģivota, tj. do 15. narozenin, 

a u mrtvŊ narozenĨch dŊt². Hl§s² se vrozen® 

vybran® vady, podle 10. revize MKN z kapitoly 

XVII. - Vrozen® vady, deformace a chromosom§ln² 

abnormality. 



Registrace vrozenĨch vad  

v Ļesk® republice 
 

Od roku 1996  se povinnŊ hl§s² i pŚ²pady VV 

zjiġtŊn® pŚi prenat§ln² diagnostice. 

 

Od roku 1997 jsou sledov§ny vġechny vrozen® 

vady (i mimo kapitolu XVII.).   

 

Posledn² zmŊna vstoupila v platnost v roce 2002. 

Ministerstvo zdravotnictv² ĻR  ustanovilo N§rodn² 

registr vrozenĨch vad, kterĨ je souļ§st² N§rodn²ho 

zdravotnick®ho informaļn²ho syst®mu (NZIS). 



Registrace vrozenĨch vad  

v Ļesk® republice 
 

Sleduj² se vrozen® vady podle kapitoly XVII. - 

Vrozen® vady, deformace a chromosom§ln² 

abnormality - MKN - 10, zjiġtŊn®: 

-u plodŢ, kdy se vrozen§ vada zjistila pŚi 

prenat§ln² diagnostice 

-u samovolnĨch potratŢ nad 500 gramŢ 

-u mrtvŊ narozenĨch dŊt²  

-u dŊt² do dokonļen®ho 15. roku ģivota 



Registrace vrozenĨch vad  

v Ļesk® republice 
 

Vrozen® vady jsou jedn²m z informaļn²ch syst®mŢ 

v r§mci N§rodn²ho zdravotnick®ho informaļn²ho 

syst®mu (NZIS), kterĨ je veden v Đstavu 

zdravotnickĨch informac² a statistiky Ļesk® 

republiky  (ĐZIS ĻR).  

Kontrolu vyplŔov§n² tiskopisŢ, jejich k·dov§n², 

poŚizov§n² a zpracov§n² prov§dŊj² pracoviġtŊ 

ĐZIS ĻR. 



Registrace vrozenĨch vad  

v Ļesk® republice 

2015 - Nov§ struktura  dat v NRVV ï Projekt  E-reg 

Vrozen® vady (VV)  a Geneticky podm²nŊn§ 

onemocnŊn² (GPO) u plodu, d²tŊte nebo dospŊl®ho 

 
ÅKlasifikace hl§ġen® diagn·zy dle MKN-10. 

ÅKlasifikace hl§ġen® diagn·zy dle Orpha number Orphanetu  

ÅKlasifikace hl§ġen® diagn·zy Online Mendelian Inheritance in 

Man (OMIM) ( http://www.omim.org/ ) 

ÅKlasifikace hl§ġen® diagn·zy dle Society for the Study of 

Inborn  Errors  of Metabolism (SSIEM)   

(http://www.ssiem.org)       

  

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


Prim§rn² prevence zabraŔuje vzniku dŊdiļn® choroby, 

geneticky podm²nŊn® anom§lie nebo multifaktori§lnŊ 

podm²nŊn® vrozen® vady jeġtŊ pŚed oplozen²m, tj. pŚed 

vytvoŚen²m patologick® zygoty u teratogennŊ podm²nŊnĨch 

vad pŚed jejich vznikem v prŢbŊhu tŊhotenstv².  

 

Sekund§rn² prevence zasahuje aģ po vytvoŚen² 

patologick® zygoty nebo plodu v rŢznĨch stadi²ch 

intrauterinn²ho vĨvoje a zabraŔuje narozen² postiģen®ho 

d²tŊte s vrozenou vadou (vrozenĨmi vadami) pŚedļasnĨm 

ukonļen²m takov®to gravidity.  

 

Ke zjiġtŊn² tŊchto patologickĨch stavŢ vyuģ²v§me metod 

prenat§ln² diagnostiky. 

 



C²le prenat§ln² diagnostiky:  
 

a)Poskytnout p§rŢm s rizikem narozen² d²tŊte s VV moģnost 

informovan®ho vĨbŊru dalġ²ho postupu;  

b)Poskytnout uklidnŊn² rodiļŢm s vysokĨm rizikem VV ļi GPO; 

c)Umoģnit p§rŢm s rizikem narozen² d²tŊte s konkr®tn²m 

postiģen²m, kter® by se mohly vzd§t snahy o vlastn² dŊti, moģnost 

zapoļ²t tŊhotenstv² s vŊdom²m, ģe to, zda plod je ļi nen² postiģen, 

lze ovŊŚit jiģ pŚed narozen²m.  

d)P§rŢm v situaci pŚed narozen²m postiģen®ho d²tŊte poskytnut² 

optim§ln²ho postupu z hlediska p®ļe o tŊhotenstv², veden² porodu 

a postnat§ln² p®ļe;  

e)Umoģnit pŚ²padnou prenat§ln² l®ļbu postiģen®ho plodu. Ta je 

zat²m k dispozici pouze pro velice malĨ poļet vrozenĨch vad a 

onemocnŊn².  
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Vrozen® vady u narozenĨch v ĻR, 1994 - 2013 
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Q00ïQ07 Vrozen® vady nervov® soustavy 

Q10ïQ18 Vrozen® vady okaā uchaā obliļeje a krku 

Q20ïQ28 Vrozen® vady obŊhov® soustavy 

Q30ïQ34 Vrozen® vady dĨchac² soustavy 

Q35ïQ37 RozġtŊp rtu a rozġtŊp patra 

Q38ïQ45 Jin® vrozen® vady tr§vic² soustavy 

Q50ïQ56 Vrozen® vady pohlavn²ch org§nŢ 

Q60ïQ64 Vrozen® vady moļov® soustavy 

Q65ïQ79 Vrozen® vady a deformace svalov® a kostern² soustavy 

Q80ïQ89 Jin® vrozen® vady 

Q90ïQ99 Abnormality chromozomŢ nezaŚazen® 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 narozenĨch v ĻR, 2012, poļty 
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Diagn·zy VV u narozenĨch v ĻR, 1994 ï 2013 
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Vrozen® vady srdeļn² pŚep§ģky  1601 

Nesestoupl® varle              460 

Vrozen® vady velkĨch arteri²   450 

Vrozen® deformity nohou        433 

Vrozen® obstrukļn² defekty ledvinov® p§nviļky 366 

Hypospadie                     346 

Jin® vrozen® vady kŢģe         295 

Syndaktylie                    225 

VV pulmon§ln² a trojc²p® chlopnŊ 220 

Polydaktylie                   217 

VV aort§ln² a mitr§ln² chlopnŊ 195 

Diagn·zy VV u narozenĨch v ĻR, 2012 



Prenat§ln² diagnostika v ĻR -  1994 - 2013 ï pŚ²pady 
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Prenat§ln² diagnostika v ĻR -  1994 - 2013 ï pŚ²pady 

ukonļen® a neukonļen® 



Prenat§ln² diagnostika v ĻR -  2012 ï celkem 
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Prenat§ln² diagnostika v ĻR ï 2012, pŚ²pady ukonļen® 
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Prenat§ln² diagnostika v ĻR ï 2012 pŚ²pady neukonļen® 
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DownŢv syndrom 

DownŢv syndrom (DS) i v souļasn® dobŊ 

pŚedstavuje jednu ze z§vaģnĨch vrozenĨch vad.  

Z tohoto dŢvodu patŚ² DownŢv syndrom mezi 

prvn² vrozen® vady, kter® se l®kaŚsk§ vŊda snaģila 

diagnostikovat postnat§lnŊ i prenat§lnŊ.  

V souļasnosti jsou v Ļesk® republice (ĻR) jiģ v²ce 

neģ 3/4 pŚ²padŢ diagnostikov§ny prenat§lnŊ a 

takto postiģen§ tŊhotenstv² mohou bĨt pŚedļasnŊ 

ukonļena.  

Celkov§ ļetnost v populaci se podle liter§rn²ch 

¼dajŢ ud§v§ 1 : 750  aģ  1 : 1 000. 



DownŢv syndrom 

 

Trizomie chromozomu ļ.21. 

S dalġ²m vĨvojem cytogenetickĨch metod bylo zjiġtŊno, ģe 

ne ve vġech pŚ²padech se u Downova syndromu jedn§ o 

volnou trisomii  21. chromozomu, i kdyģ je tato forma 

zdaleka nejļastŊjġ² (92,5 %).  

Dle souļasnĨch liter§rn²ch ¼dajŢ jde asi ve 4,8 % o 

translokaci a v 2,7 % o mozaiku.  



EdwardsŢv syndrom 

Genotyp 
 

Trizomie chromozomu ļ.18. 

 

Porucha genetick® rovnov§hy pro trizomii  chromosomu ļ. 

18 nebo pro trojn§sobn® mnoģstv² genetick®ho materi§lu 

lokalizovan®ho na tomto chromozomu.  

T®mŊŚ bez vĨjimky je pŚ²datnĨ chromozom volnĨ  (a  nen² 

translokov§n na jinĨ  chromosom). V 93 % je nadpoļetnĨ 

18. chromozom mateŚskĨ, v 7 % otcovskĨ.  

Asi 10 % pŚ²padŢ tvoŚ² mozaika. 



PatauŢv syndrom 

Genotyp 
 

Trizomie chromozomu ļ.13. 

 

Porucha genetick® rovnov§hy pro trisomii  chromozomu 13 

nebo pro trojn§sobn® mnoģstv² genetick®ho materi§lu 

lokalizovan®ho na tomto chromozomu.  

Trizomie je nejļastŊjġ² (v 90 %), vznik§ v dŢsledku 

meiotick® nondisjunkce. 

VŊtġinou je nadpoļetnĨ chromozom volnĨ, zŚ²dka je 

spojen s jinĨm chromozomem (translokace). 

V 88 % se jedn§ o chromozom mateŚskĨ, v 12 % otcovskĨ. 



DownŢv syndrom v ĻR 1994 ï 2013 -  absolutn² poļty 
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Prevalence Downova syndromu v ĻR 1994 - 2013 
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EdwardsŢv syndrom v ĻR 1994 ï 2013 -  absolutn² poļty 
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Prevalence Edwardsova syndromu v ĻR 1994 - 2013 
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PatauŢv syndrom v ĻR 1994 ï 2013 -  absolutn² poļty 
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Prevalence Patauova syndromu v ĻR 1994 - 2013 
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DownŢv syndrom v Ļesk® republice, 1994 ï 2013, 

procento prenat§lnŊ diagnostikovanĨch a 

ukonļenĨch pŚ²padŢ z celku 
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EdwardsŢv syndrom v Ļesk® republice, 1994 ï 

2013, procento prenat§lnŊ diagnostikovanĨch a 

ukonļenĨch pŚ²padŢ z celku 
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PatauŢv syndrom v Ļesk® republice, 1994 ï 

2013, procento prenat§lnŊ diagnostikovanĨch a 

ukonļenĨch pŚ²padŢ z celku 
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PrŢmŊrnĨ tĨden tŊhotenstv² pŚi diagn·ze  

Downova syndromu, ĻR 1994 - 2013 
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PrŢmŊrnĨ tĨden tŊhotenstv² pŚi diagn·ze  

Edwardsova syndromu, ĻR 1994 - 2013 
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PrŢmŊrnĨ tĨden tŊhotenstv² pŚi diagn·ze  

Patauova syndromu, ĻR 1994 - 2013 
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Poļet provedenĨch AMC a CVS  pro z§chyt 1 DS,                                   

ĻR 2000 - 2013 
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VĨvoj invazivn² prenat§ln² diagnostiky vrozenĨch vad 

(absolutn² poļty) v Ļesk® republice, 1990 - 2013 
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VĨvoj invazivn² prenat§ln² diagnostiky vrozenĨch vad 

(relativn² poļty) v Ļesk® republice, 1990 - 2013 
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Invazivn² prenat§ln² diagnostika, ĻR 

1998 - 2013 
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Indikace k invazivn² prenat§ln² diagnostice  

u plodŢ s diagnostikovanĨm DS, ĻR 1992 - 2013 
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Procento rodiļek nad 35 let vŊku,  ĻR 1985 - 2013 
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ZmŊny v procentu§ln²m zastoupen² skupin rodiļek  

podle vŊku  ï 5let® skupiny, ĻR 1985 ï 2013 
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RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

do skupiny rozġtŊpovĨch vad centr§ln²ho nervov®ho syst®mu Śad²me 

pŚedevġ²m anencefalii (A), spinu bifidu (SB) a encefalok®lu (E). 

D§le sem patŚ² iniencefalie a craniorachischiza.  

Etiologie tŊchto vrozenĨch vad (VV) je s nejvŊtġ² 

pravdŊpodobnost² multifaktori§ln², s urļitĨm  vlivem zevn²ho 

prostŚed² na stranŊ jedn® a urļitou rol² polygenn² dŊdiļnosti na 

stranŊ druh®. NTD vznikaj² poruchou dorz§ln² indukce (3.ï4. tĨden 

gestace) - dysrafie. 

Prevalence tŊchto vad jev² vĨrazn® odchylky v z§vislosti na 

faktorech etnickĨch, geografickĨch, ale i sez·nn²ch a soci§ln²ch. 

DŢleģitou roli, dle novŊjġ²ch n§zorŢ, hraje pŚi vzniku tŊchto vad 

nedostatek kyseliny listov® v potravŊ tŊhotnĨch ģen a zvaģuje se i 

moģnĨ vliv expozice tepla (horeļka pŚi infekci) a dalġ²ch 

teratogenŢ. 



Anencephaly Open spina bifida Craniorachischis 

Iniencephaly Encephalocele Closed spina bifida 

WHO/CDC/ICBDSR.  

Birth defects surveillance:  

atlas of selected congenital anomalies. 

Geneva: World Health Organization; 2014. 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Prenat§ln² diagnostika 

 

Prenat§ln² diagnostika nekrytĨch defektŢ neur§ln² trubice je 

zaloģena na dvou nez§vislĨch neinvazivn²ch screeningovĨch 

metod§ch - vyġetŚen² hladin alfafetoproteinŢ v s®ru matky a 

ultrazvukov®m vyġetŚen².  

 

U otevŚenĨch defektŢ neur§ln² trubice jsou hladiny 

alfafetoproteinŢ zvĨġen® (podobnŊ jako u defektŢ stŊny bŚiġn²). 

VyġetŚen² se prov§d² v 15. - 17. tĨdnu gravidity.  



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Prenat§ln² diagnostika 

 

UltrazvukovĨm vyġetŚen²m je moģn® diagnostikovat 

anencefalii jiģ kolem 10. tĨdne.  

 

Diagnostika dalġ²ch m®nŊ vĨraznĨch defektŢ neur§ln² trubice je 

nŊkdy sloģitŊjġ².  

 

KromŊ pŚ²m® diagnostiky defektu, mŢģe pro tuto vadu svŊdļit i 

prok§zanĨ hydrocefalus nebo deformity doln²ch konļetin, 

zpŢsoben® defektem inervace pŚ²sluġnĨch svalovĨch skupin.  



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Anencefalie  

 

je vrozen§ vada charakterizovan§ n§lezem, kdy z 

dŢvodu abnorm§ln²ho vĨvoje mozku je defekt 

mŊkkĨch i tvrdĨch tk§n² lebky.  

Tato vada je let§ln², Śada takto postiģenĨch plodŢ se 

samovolnŊ potrat², odumŚe intrauterinnŊ ļi se rod² 

pŚedļasnŊ.  

Postnat§ln² pŚeģ²v§n² novorozencŢ s touto VV je jen 

kr§tkodob®. 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Anencefalie  

WHO/CDC/ICBDSR. Birth defects surveillance: atlas of selected congenital anomalies. 

Geneva: World Health Organization; 2014. 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Craniorachischisis  

WHO/CDC/ICBDSR. Birth defects surveillance: atlas of selected congenital anomalies. 

Geneva: World Health Organization; 2014. 



Anencefalie v ĻR 1994 ï 2013 -  absolutn² poļty 
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Prevalence anencefalie v ĻR 1994 - 2013 
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Anencefalie ï prenat§ln² diagnostika, 

ĻR 1994 - 2013 
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PrŢmŊrnĨ tĨden tŊhotenstv² pŚi diagn·ze anencefalie, 

ĻR 1994 - 2013 
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RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Spina bifida   

je vrozen§ vada charakterizovan§ defektem p§teŚe ve 

stŚedn² ļ§Śe, kterĨ mŢģe m²t za n§sledek prolaps obsahu 

p§teŚn²ho kan§lu.  

 

Defekty se d§le dŊl² na defekty kryt® a nekryt®.  Kryt® 

defekty mohou bĨt asymptomatick® nebo s lok§ln²m 

n§lezem hypertrich·zy ļi hyperpigmentace.  

 

Progn·za tŊchto VV je jak s hlediska mortality, tak i 

morbidity velmi z§vaģn§. 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Spina bifida   

Spina bifida  occulta je rozġtŊp jednoho ļi v²ce obratlŢ, 

kterĨ nezasahuje m²chu ani m²ġn² obaly. Nad defektem bĨv§ 

hypertrich·za nebo hyperpigmentace. Obvykle se jedn§ o 

n§hodnĨ n§lez. 

Spina bifida  cystica je rozġtŊp p§teŚe, pŚi kter®m defektem  

pronik§ do podkoģ² vak tvoŚenĨ m²ġn²mi obaly 

(meningok®la), popŚ. i m²chou s m²ġn²mi nervy 

(meningomyelok®la). 

Myelosch²za (Rhachischisis) je rozġtŊp p§teŚe s obnaģen²m 

nervov® tk§nŊ, kter§ nen² kryt§ kŢģ² ani m²ġn²mi obaly. Tato 

malformace je vģdy sdruģen§ se z§vaģnĨmi neurologickĨmi 

poruchami. 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Spina bifida  



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Spina bifida cervikalis  

WHO/CDC/ICBDSR. Birth defects surveillance: atlas of selected congenital anomalies. 

Geneva: World Health Organization; 2014. 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Spina bifida cervikalis  

WHO/CDC/ICBDSR. Birth defects surveillance: atlas of selected congenital anomalies. 

Geneva: World Health Organization; 2014. 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Spina bifida thorakalis  

WHO/CDC/ICBDSR. Birth defects surveillance: atlas of selected congenital anomalies. 

Geneva: World Health Organization; 2014. 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Spina bifida thorakalis  

WHO/CDC/ICBDSR. Birth defects surveillance: atlas of selected congenital anomalies. 

Geneva: World Health Organization; 2014. 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Spina bifida lumbalis  

WHO/CDC/ICBDSR. Birth defects surveillance: atlas of selected congenital anomalies. 

Geneva: World Health Organization; 2014. 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Spina bifida lumbalis  

WHO/CDC/ICBDSR. Birth defects surveillance: atlas of selected congenital anomalies. 

Geneva: World Health Organization; 2014. 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Spina bifida sacralis  

WHO/CDC/ICBDSR. Birth defects surveillance: atlas of selected congenital anomalies. 

Geneva: World Health Organization; 2014. 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Spina bifida sacralis  

WHO/CDC/ICBDSR. Birth defects surveillance: atlas of selected congenital anomalies. 

Geneva: World Health Organization; 2014. 



Spina bifida v ĻR 1994 ï 2013 -  absolutn² poļty 
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Prevalence spina bifida v ĻR 1994 - 2013 
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Spina bifida ï prenat§ln² diagnostika, ĻR 1994 - 2013 
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PrŢmŊrnĨ tĨden tŊhotenstv² pŚi diagn·ze spina 

bifida, ĻR 1994 - 2013 
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RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Encefalok®la  

je herniace mozkov® tk§nŊ a plen z dutiny lebn² defektem v 

kostŊn® ļ§sti lebky. 

 

Ļ§st mozku se svĨmi obaly se nezaniklou ġtŊrbinou 

dost§vaj² skrze lebku ven. Na hlavŊ d²tŊte, nejļastŊji v tĨln² 

oblasti, se objev² mŊkkĨ ¼tvar rŢzn® velikosti. Đtvar je kryt 

kŢģ².  

 

Progn·za tŊchto VV je jak s hlediska mortality, tak i 

morbidity velmi z§vaģn§. 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Encefalok®la  

 

Ve vyhŚezl® nervov® tk§ni doch§z² ļasto vlivem uskŚinut² 

c®v ke krv§cen² a infarktŢm. Mozkov§ kŢra obsaģen§ v 

defektu mŢģe m²t abnorm§ln² histologickou stavbu 

 

Pronik§-li defektem pouze mozkov§ plena, je pŚesnŊjġ²m 

pojmem krani§ln² meningok®la. 

 

Encefalok®la je z NTD nejm®nŊ ļast§. 

 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Encefalok®la  

je nejļastŊji lokalizovan§ v okcipit§ln² oblasti.  

 

DŊlen² je moģn® podle lokalizace tohoto defektu na: 

okcipit§ln²  

pariet§ln² 

front§ln² 

naso-front§ln² 

nas§ln² 

orbit§ln² 

 

Rozs§hl® encefalok®ly nejsou sluļiteln® se ģivotem 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Encefalok®la - front§ln²  

WHO/CDC/ICBDSR. Birth defects surveillance: atlas of selected congenital anomalies. 

Geneva: World Health Organization; 2014. 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Encefalok®la ï naso-front§ln²  

WHO/CDC/ICBDSR. Birth defects surveillance: atlas of selected congenital anomalies. 

Geneva: World Health Organization; 2014. 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Encefalok®la - okcipit§ln²  

WHO/CDC/ICBDSR. Birth defects surveillance: atlas of selected congenital anomalies. 

Geneva: World Health Organization; 2014. 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Encefalok®la - pariet§ln²  

WHO/CDC/ICBDSR. Birth defects surveillance: atlas of selected congenital anomalies. 

Geneva: World Health Organization; 2014. 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Encefalok®la - orbit§ln²  

WHO/CDC/ICBDSR. Birth defects surveillance: atlas of selected congenital anomalies. 

Geneva: World Health Organization; 2014. 



RozġtŊpov® vady centr§ln²ho nervov®ho syst®mu 

Encefalok®la - nas§ln²  

WHO/CDC/ICBDSR. Birth defects surveillance: atlas of selected congenital anomalies. 

Geneva: World Health Organization; 2014. 



Encefalok®la v ĻR 1994 ï 2013 -  absolutn² poļty 
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Prevalence encefalok®ly v ĻR 1994 - 2013 
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Encefalok®la ï prenat§ln² diagnostika, ĻR 1994 - 2013 
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PrŢmŊrnĨ tĨden tŊhotenstv² pŚi diagn·ze 

encefalok®ly, ĻR 1994 - 2013 
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RozġtŊpov® vady bŚiġn² stŊny 

do skupiny rozġtŊpovĨch vad  bŚiġn² stŊny Śad²me 

omfalok®lu a gastrosch²zu.  

V etiologii tŊchto poruch se zŚejmŊ tak® uplatŔuj² 

ischemick® zmŊny.  

Liter§rnŊ ud§van§ ļetnost je zhruba 1 : 6 - 20 000 

ģivŊ narozenĨch. Rozd²ln§ progn·za obou vad je 

d§na pŚedevġ²m odliġnĨm procentem pŚidruģenĨch 

anom§li². Ġpatn§ progn·za omfalok®ly je d§na t²m, 

ģe 10 aģ 50 % je prov§zeno srdeļn² vadou,  t®mŊŚ 

40 % je prov§zeno VV urogenit§ln²ho traktu. D§le 

se i VV GIT nebo NTD.  



RozġtŊpov® vady bŚiġn² stŊny 

Prenat§ln² diagnostika 

 

Z neinvazivn²ch metod se st§le vyuģ²v§ biochemickĨ 

screening - vyġetŚen² a-fetoproteinu ze s®ra matky. 

Hlavn² neinvazivn² metodou, kter§ vede 

k diagnostice, je ultrazvukov® vyġetŚen² plodu.  

Toto vyġetŚen² umoģŔuje rozliġen² mezi obŊma typy 

vad.         

U gastrosch²zy je vģdy  patrnĨ norm§ln² ¼pon 

pupeļn²ku a jsou pŚ²tomny voln® stŚevn² kliļky volnŊ 

plovouc² v amni§ln² tekutinŊ. Defekt je nejļastŊji  

vpravo od ¼ponu pupeļn²ku.  



RozġtŊpov® vady bŚiġn² stŊny 

Omfalok®la  

je ventr§ln² defekt pŚedn² bŚiġn² stŊny, pŚi kter®m 

doch§z² k herniaci intraabdomin§ln²ch org§nŢ do baze 

pupeļn²ku. Pro vznik omfalok®ly je dŢleģitĨ jednak 

naruġenĨ vĨvoj bŚiġn² stŊny, jednak poruġen§ rotace 

prvn²ho obdob², kdy se fyziologick§ kĨla spont§nnŊ 

nereponuje a kliļka stŚedn²ho stŚeva zŢst§v§ zadrģena 

v pupeļn²m stvolu aģ do porodu. Herniovan® org§ny 

jsou kryty amnioperitone§ln² membr§nou. BŊhem 

vĨvoje vznik§ vada chybnĨm spojen²m ļtyŚ 

ektomezodermovĨch plot®nek. Pokud pŚevaģuje defekt 

kaud§ln² ļi krani§ln² plot®nky, mŢģe bĨt omfalok®la 

prov§zena extrofi² moļov®ho mŊchĨŚe, defektem sterna 

ļi srdeļn² ektopi².  


