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Vrozená vada 

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



Klasifikace 

VROZENÉ VADY‚ DEFORMACE A CHROMOZOMÁLNÍ ABNORMALITY  

(Q00–Q99) 

  

Q00–Q07 Vrozené vady nervové soustavy  

Q10–Q18 Vrozené vady oka‚ ucha‚ obličeje a krku  

Q20–Q28 Vrozené vady oběhové soustavy  

Q30–Q34 Vrozené vady dýchací soustavy  

Q35–Q37 Rozštěp rtu a rozštěp patra  

Q38–Q45 Jiné vrozené vady trávicí soustavy  

Q50–Q56 Vrozené vady pohlavních orgánů  

Q60–Q64 Vrozené vady močové soustavy  

Q65–Q79 Vrozené vady a deformace svalové a kosterní soustavy 

Q80–Q89 Jiné vrozené vady  

Q90–Q99 Abnormality chromozomů nezařazené jinde 

http://www.uzis.cz/cz/mkn/ 



Diagnostika v ČR 

1971 – Kultivace amniocytů 

 

1971 – První prenat. 

Diagnostikovaný M. Down 

 

1977 – Placentocentéza 

 

1978 – Fetoskopie 

 

1980 – USG diagnostika 

 

1983 – CVS 

 

1985 – Hlášení VV při 

prenatální diagnostice 

 

1987 – Kordocentéza 

 

1988 – Časná amniocentéza 

 

1990 – Biochemický screening 

 

2000 – PGD 

 

2012 – NIPT 



Prenatální diagnostika 

 Biochemický screening  

 Prvotrimestrální (PAPP-A, Beta-hCG) + USG markery 

 Druhotrimestrání (AFP, hCG, event i uE3) 

 Nabízen (v určité podobě) všem těhotným 
 

 Ultrazvuková diagnostika (dostupná všem těhotným) 

 Fetální echokardiografie (výběrově) 

 

 MRI diagnostika (velmi výběrově) 

 

 Invazivní diagnostika (výběrově) 
 AMC, CVS, CC  

Cytogenetické či cílené molekulárně genetické vyšetření 
 

 NIPT 



 

     Strategie s NIPT 

 

Těhotenství Screening Negativní 

Pozitivní 

Běžná péče 

Podrobný USG, 
ECHO 

Negativní Konzultace 

Pozitivní 
anamnéza 

CVS, AMC, CC 

Karyotyp, QFPCR, 
array, monogeny 

Pozitivní 

Fetální MRI 

NIPT 

NIPT 

Mozaiky, marker 
chromozomy, 

submikroskopické 
aberace 

? 



Postnatální vyšetření 

 Novorozenecké screeningové vyšetření VVV 

 Část probíhá již na porodním sále – klinické vyšetření 
 Celistvost patra 

 Oči, uši 

 Funkce srdce, plic poslechem 

 Páteř, anus 

 Katarakta (reflex očního pozadí) 

 Odchod moči a stolice 

 Screening VVV kyčelního kloubu 

 Evokované potenciály (sluch) 

 (USG vyšetření ledvin) 

 

 Screening DMP (www.novorozeneckyscreening.cz) 

 

 Pravidelné prohlídky u PLDD – hodnocení růstu (včetně obvodu 

hlavy) a psychomotorického vývoje dítěte. 

 

 



Postnatální vyšetření 

 Cílená postnatální orgánová vyšetření: 
 CNS (USG, MRI, CT) 

 Srdce (ECHO, EKG) 

 Trávicí trakt (USG, endoskopie, skiaskopie) 

 Ledviny (USG) 

 

 Pro komplexní diagnostiku využíváme: 
 Neurologické vyšetření 

 Psychologické/psychiatrické vyšetření 

 Cílené cytogenetické/molekulárně genetické vyšetření 

 Metabolická vyšetření (dědičné poruchy metabolismu) 

 

 Patologicko-anatomická pitva 

 
 

 



Podíl jednotlivých metod při prenatální diagnostice  

v České republice v roce 2015 

58% 

39% 

3% 
Ultrazvuk

Cytogenetická
vyšetření

Molekulárně
genetická
vyšetření



Podíl skupin diagnóz v prenatální diagnostice  

v České republice v roce 2015 

6% 7% 
3% 

12% 

33% 

39% 

NTD

VSD

AWD

VV ledvin

ostatní

chromozomální
aberace



Prenatální diagnostika chromosomových aberací v  ČR, 2011-2015:  

Všechny chromosomové aberace - Podrobně 

Downův syndrom; 1258; 
45% 

Edwardsův syndrom; 395; 
14% 

Patauův syndrom ; 137; 5% 

Jiné a část.trisomie 
autosomů; 125; 4% 

Marker chromosomy; 31; 
1% 

Triploidie; 125; 5% 

Delece autosomů; 139; 5% 

Balancované translokace; 
159; 6% 

Inverze; 55; 2% 
Turnerův 
syndrom; 
179; 6% 

Syndrom XXX; 42; 2% 

Klinefelterův 
syndrom; 54; 2% 

Syndrom XYY; 28; 
1% 

Jiné gonosom.aberace; 48; 
2% 



Incidence Downova syndromu v ČR 1994 - 2015 
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Downův syndrom v České republice, 1994 – 2015, procento prenatálně  

diagnostikovaných a ukončených případů z celku 
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Indikace k invazivní prenatální diagnostice  

u plodů s diagnostikovaným DS, ČR 1992 – 2015 
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Invazivní prenatální diagnostika v České republice, 1994 - 2016 
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Procento rodiček nad 35 let věku, ČR 1985 - 2015 
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Změny v procentuálním zastoupení skupin rodiček  

podle věku  – 5leté skupiny, ČR 1985 – 2015 
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Počet provedených  AMC a CVS  pro záchyt 1 DS 

ČR 2000 - 2015 

131 

125 

122 

128 

140 
146 145 

123 

114 116 

102 

118 

89 

81 

73 

56 

21 

29 

18 

8 7 
6 

7 

10 10 

15 

10 
9 9 9 

7 7 

0

5

10

15

20

25

30

35

0

20

40

60

80

100

120

140

160

2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015

AMC CVS

počet  AMC počet CVS   

rok 



Anencefalie v České republice, 1994 - 2015 

pren.dg.+UUT      2,77           narození      0,14  na 10 000 živě narozených 

624 31 
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Spina bifida v České republice, 1994 - 2015 

pren.dg.+UUT      2,82           narození      1,54  na 10 000 živě narozených 

635 346 
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Encefalokéla v České republice, 1994 - 2015 

pren.dg.+UUT      0,96           narození      0,28  na 10 000 živě narozených 

216 63 
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Omfalokéla v České republice, 1994 - 2015 

pren.dg.+UUT      1,94           narození      1,24  na 10 000 živě narozených 

436 279 
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Gastroschíza v České republice, 1994 - 2015 

pren.dg.+UUT      2,28           narození      0,91  na 10 000 živě narozených 

513 204 
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Vznik registrů 

  1962 – Maďarsko 

 

  1963 – Finsko 

 

  1964 – Československo 

 

  1966 – Kanada (Britská Kolumbie od r. 1952), Izrael 

 

  1967 – Georgia (USA), Norsko, JAR 

 

  1968 – Dánsko 

 

  1970 – Severní Irsko (oblast Belfastu od r.1957) 

Vznik vybraných registrů VVV ve světě 



Zarděnky 

N. MCALISTER GREGG (1942) Congenital cataract following german measles in 
the mother.  Trans Ophthalmol Soc Austr 3, 35–46. 



Thalidomid 

V prodeji 1957 -1962 



50 let historie 

Oficiální registrace a hlášení vrozených vad bylo 

v ČSSR zavedeno 1. ledna 1964 u dětí živě a 

mrtvě narozených a u dětí zemřelých na 

novorozeneckých úsecích ženských oddělení.  

1964 2014 

Neoficiální počátky registrace vrozených vad jsou na konci padesátých let, 

kdy MUDr. Jiří Kučera, CSc. z Ústavu pro péči o matku a dítě (ÚPMD) 

v Praze položil základy registrace vrozených vývojových vad na našem 

území. Celoplošná registrace začala neoficiálně již roku 1961. 



Historie 

1961 – neoficiální registrace vrozených vad (VV)    

 v ÚPMD v Praze 

1964 – oficiální registrace VV zjištěných  

 do 28. dne života,  v ÚZIS 

1975 – rozšíření spektra sledovaných vad z 36  

 na 60, zjištěných do jednoho roku věku 

1994 – hlášení všech typů VV u dětí mrtvě a živě  

 narozených, zjištěných do 15 let věku 

1996 – součástí povinného hlášení jsou i údaje o  

 prenatální diagnostice. 

2002 – Vyhlášen NRVV jako jeden z registrů NZIS. 

2016 – NRVV jako součást NRRZ, eReg 



Současnost - eReg 

- Jednotný, elektronický sběr dat, v rámci Národního 

registru reprodukčního zdraví 

- Rozšíření hlášení o geneticky podmíněná 

onemocnění (GPO), nově doplněny klasifikační 

systémy OMIM, Orpahnet, SSIEM 

- Zrušení hranice 15 let věku pro hlášení 

- Rozšíření o prenatální diagn. o NIPT 



Hlášenka 

ICD-10 ORPHANET OMIM SIEM 



Klasifikace 

http://www.orpha.net 



Mezinárodní spolupráce 

ICBDSR - International 

Clearinghouse for Birth Defects 

Surveillance and Research 

 

Založena 1974 v Helsinkách 

 

ČSSR byla zakládajícím členem  

 

Dnes 42 členských registrů ze 

všech kontinentů 
http://www.icbdsr.org/ 

http://www.icbdsr.org/
http://www.icbdsr.org/
http://www.icbdsr.org/
http://www.icbdsr.org/


Mezinárodní spolupráce 

EUROCAT- European Surveillance 

of Congenital Anomalies 

 

Založena roku 1979 

 

NRVV ČR byl přijat (Associate 

membership) na jaře roku 2009 

 

Dnes 44 členských registrů z 

Evropy 

http://www.eurocat-network.eu/ 

http://www.eurocat-network.eu/
http://www.eurocat-network.eu/
http://www.eurocat-network.eu/
http://www.eurocat-network.eu/
http://www.eurocat-network.eu/
http://www.eurocat-network.eu/


EUROCAT 



WHO 

http://apps.who.int/iris/bitstream/10665/127941/1/9789241564762_eng.pdf 



Primární prevence 



Primární prevence 

www.vrozene-vady.cz 



Primární prevence 



Světový den VV 



Kódování 



Kódování 



Kódování 

Downův syndrom – 47,XY+21 MKN-10: Q900  

ORPHA: 870 

OMIM: 190685 

SIEM:  NA  

Downův syndrom – 46,XY,der(14;21),+21 MKN-10: Q902 

ORPHA: 870 

OMIM: 190685 

SIEM:  NA  



Kódování 

MKN-10 

ORPHANET 



Kódování – Mikrodelční syndromy 

MKN-10: Q923  

ORPHA: 1713 

OMIM: 610889 

SIEM:  NA  

Potocki-Lupski syndrome 



 

     Zdroje dat 

 
 

Data použitá v přednášce 

 

 

Data o narozených – zdroj: ÚZIS ČR 

 

Data o prenatálně diagnostikovaných případech: SLG  ČLS JEP 

 

Diagnózy:  Chromozomové aberace, NTD, AWD 



Poděkování 

Závěrem by autoři rádi poděkovali všem 

osobám, které se podílely, podílejí nebo 

budou v budoucnosti podílet na procesu 

registrace vrozených vývojových vad na 

území České republiky. 

 

Bez jejich pečlivé a trpělivé práce by 

vybudování registru na světové úrovni 

nebylo nikdy možné. 



Světový den VV 



antonin.sipek@lf1.cuni.cz 

 

 

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


