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Vrozené vady 

Univerzální  a jednotná definice neexistuje. 

 

Vrozená vývojová vada  

- je morfologická/funkční abnormalita 

- je následkem abnormálního prenatálního vývoje 

- je přítomná při narození dítěte  

- je pro svého nositele potenciálně patologická 

 

Slovo vrozený je z historického hlediska chápat 

jako protiklad slova získaný. „Vrozené vady“ tak 

můžeme diagnostikovat i „před narozením“. 

 

 

 



Vrozené vady 

O čem je mimo jiné řeč 

 

Birth defects surveillance: Atlas of selected congenital anomalies. WHO, 2014 

Obličejové rozštěpy 

Rozštěpy neurální trubice 

Rozštěpy stěny břišní 



Teratogeneze a teratogeny 

Teratogeneze je proces vedoucí ke vzniku vývojové 

vady. 

 

Faktory narušující fyziologický prenatální vývoj a 

vedoucí až ke vzniku vývojové vady označujeme 

jako teratogeny. 

 

Obor, věnující se problematice teratogeneze a 

vývojových vad se nazývá teratologie. 

 



Vrozené vady - Příčiny 
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Etiology unknown

Multifactorial heredity

Chromosomal
aberrations

Gene mutations

Environmental factors

Moore K. L., Persaud T. V. N.; The Developing Human: Clinically Oriented Embryology, 6th Edition; 1998 



Teratogeneze 

Teratogeneze je komplexní a složitý proces na 

jehož konci je vznik abnormity – vývojové vady. 

 

Vliv teratogenu na konkrétní embryo  je ovlivněn 

řadou proměnných: 

 

• druhová specificita 

• stáří embrya (délka těhotenství) 

• dávka teratogenního faktoru (délka expozice) 

• genotyp embrya (a matky) 



Experimentální teratologie 

• Výzkum základních principů vrozených vývojových 

vad 

 

• Rattus norvegicus, Drosophila melanogaster 

 

• Testování embryotoxicity na modelových 

organismech 

 
•Např. CHEST (Chick Embryotocicity Screening Test) 



Teratogeny 

Teratogeny mohou být fyzikální, chemické či 

biologické povahy. 

 

CAVE: Teratogeny ovlivňují prenatální vývoj v 

mnoha různých ohledech – nejen indukcí mutací! 

 

• Inhibice buněčného cyklu 

• Cytotoxické účinky 

• Interference s receptory, blokování přenosu 

• Inhibice enzymů 

 

 

 
 

 

  



Klinická vsuvka 

 Četnost VVV u člověka může být ovlivněna i 

podmínkami gravidity 

 

 Popsána je např. vyšší četnost určitých typů VVV u 

vícečetných gravidit 

 

 Riziková stran určitých typů VVV je dle výsledků i 

asistovaná reprodukce (IVF) 

 

 U řady VVV pozorujeme zvýšenou rezistenci/citlivost 

určitého pohlaví ke vzniku VVV – např. anencefalie (většinou 

dívky), pylorostenóza (většinou chlapci) 



Teratogeneze u člověka 



Klinická vsuvka 

• První dva týdny těhotenství jsou stran působení 

teratogenů zcela bezpečné („vše nebo nic“). 

 

• Expozice teratogenům v prvním trimestru má 

většinou nejzávažnější následky. 

 

• Těhotné ženy exponované působení teratogenu 

by měly být doporučeny ke genetické konzultaci.  



Fyzikální teratogeny 

• RTG záření (běžné diagnostické dávky nejsou 

nebezpečné) 

 

• Ionizující záření (gama záření apod.) 

 

• Vysoká teplota (horečky) 

 

• Mechanické faktory (amniové pruhy, 

oligohydramnion) 

 
Vyšetření plodu ultrazvukem a magnetickou rezonancí 

nemá prokázané škodlivé účinky. 



Chemické teratogeny 

• Vybrané chemikálie užívané v průmyslu či 

zemědělství (organická rozpouštědla, barviva, PCB, 

těžké kovy) 
 

• Alkohol (Fetální alkoholový syndrom) 
 

• Kouření tabákových výrobků (prokázán byl i 

teratogenní    účinek kouření marihuany) 
 

• Jiné drogy (kokain), doping (steroidy) 
 

• cytostatika a další skupiny léků 

  (antiepileptika, antibiotika, warfarin, ACE-inhibitory) 
 



Léky 

Systematické mezinárodní studie rozdělily léky podle jejich účinků na 

čtyři základní skupiny: 

 

1. léky s prokázaným teratogenním účinkem 

(cytostatika metotrexat a aminopterin, warfarin, vysoké 

dávky vitaminu A, alkohol, kokain).  

 

2. léky s pravděpodobným teratogenním účinkem 

(antiepileptika, lithium). 

 

3. léky s možným teratogenním účinkem (hormonální 

preparáty, amfetamin, diazepam, enzymové inhibitory, 

d-penicilamin).  

 

4. léky, kde teratogenitu nelze prozatím vyloučit. 



Prokázané teratogeny 

Lék   Typ vrozené vady 
Alkohol  faciální dysmorfie, retardace růstu mozku, 
   VCC, poruchy růstu kostí 
Warfarin  Chondrodysplasia punctata, riziko potratu 
Retinoidy  VVV podobné syndromu Di George  
(analogy vit. A) VVV CNS, VCC, atrézie zvukovodu a VVV 
   středního ucha 
Aminopterin + methotrexat VVV lebky a skeletu, anencefalie, 
    faciální dysmorfie, IUGR  
Kokain   Specifické VVV kardiovaskulárního systému, 
   riziko potratu,  porencefalie, VVV  
   urogenitálního systému 



Pravděpodobné či možné teratogeny 

Lék  Typ vrozené vady 
Fenytoin VCC, porucha uzávěru CNS, rozštěpy patra 
Trimetadion VCC, VVV urogenitálního systému, mentální retardace 
Valproát faciální dysmorfie, defekty CNS 
Lithium VCC / Ebsteinova anomálie  
Kortikosteroidy rozštěp patra, atrofie ledvin 
Androgeny  maskulinizace genitálu 
Progesteron  virilizace, vyšší riziko VCC, defektů CNS,  
   redukčních vad končetin, atrézie jícnu 
Dietylstilbestrol riziko adenokarcinomu pochvy, hypoplazie  
   uteru, vejcovodů, u chlapců hypospádie,  
   kryptorchismus, hypoplasie testes 
 



Biologické teratogeny 

• Infekční agens 

   TORCH (akronym) 

• Toxoplasma gondii 

• Ostatní (Treponema pallidum, HIV atd.) 

• Rubivirus 

• Cytomegalovirus 

• Herpesvirus 

 

• Nemoci matky 

• Diabetes mellitus (DM) 

• Fenylketonurie (PKU) 

 



Klinická vsuvka 

Státní ústav pro kontrolu léčiv (SÚKL) 
http://www.sukl.cz/ 
 
 European Medicines Agency (EMEA) 
 http://www.emea.europa.eu/  
 
 U S Food and Drug Administration  (FDA) 
 http://www.fda.gov/ 
 
 Česká teratologická informační služba (CZTIS) 
 http://old.lf3.cuni.cz/histologie/english/33.htm  
 
 European Network Teratology Information Services (ENTIS)  
 http://www.entis-org.com/  
 
 Organization of Teratology Information Specialists (OTIS) 
 http://www.otispregnancy.org/ 
 



Typy vývojových vad 

 Malformace jsou způsobeny abnormálním vývojem 

tkáně/orgánu, přičemž tento vývoj je již od počátku patologický. 

 

 Disrupce jsou způsobeny abnormálním vývojem 

tkáně/orgánu, přičemž tento vývoj byl určitým zásahem 

narušen až v jeho průběhu. 

 

 Deformace je způsobená abnormálním fyzickým zásahem, 

který naruší vývoj jinak zdravé tkáně/orgánu. 

 

 Dysplázie jsou způsobeny abnormální organizací buněk ve 

tkáni/orgánu. 



Typy vývojových vad 

 Izolovaná vada: je vada vyskytující se samostatně 

(izolovaná polydaktylie). 

 

 Sekvence:  mnohočetné vady vzniklé na základě 

patologické kaskády dějů, způsobené primárním inzultem 

(sekvence Potterové). 

 

 Asociace: vrozené vady s určitou tendencí ke společnému 

rozvoji – v asociaci  (VATER). 

 

 Syndrom: komplex patologických fenotypových projevů 

(vad) typických pro určitou klinickou jednotku (Downův 

syndrom). 



Klinická vsuvka 

Sekvence Potterové 

Shastry et al., JClinNeonat, 2012 

Amniové 

pruhy 

Rujiwetpongstorn a  

Tongsong, 

Jperinatol, 2008 



Historie 

 Archeologické nálezy potvrzují přítomnost různých typů VVV 

u lidí ještě před psanou historií. 

 

 První psané zmínky o VVV byly nalezeny v královské 

knihovně ve městě Ninive (Mezopotámie, 4000l př.n.l.) 

 

 Vznik VVV často vysvětlován nadpřirozeným zásahem, řada 

historických důkazů o infanticidě, případně i o pronásledování 

matek dětí s VVV 

 

 Teprve v 19. století dochází k přehodnocení vzniku VVV z 

biologicko – medicínského hlediska. Experimentální 

potvrzení teratogenicity RTG záření počátkem 20. století. 



Historie 

Historické reprodukce osob s vrozenými vývojovými vadami (středověk) 
Holländer E. (1921) Wunder, Wundergeburt und Wundergestalt in Einblattdrucken des fünfzehnten bis 

achtzehnten Jahrhunderts, Stuttgart, 373 s. 



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 



Thalidomid 

Thalidomidový syndrom – přibližně 6000-8000 postižených dětí po celém světě 

Přesné počty postižených (a počty potracených plodů) nebudou nikdy vyčísleny. 



Thalidomid 

Frances Oldham Kelsey 



Thalidomid 

V případě teratogenicity thalidomidu je zmíněna celá řada 

potenciálních mechanismů:  

 

• vazba na CG sekvence promotoru genu pro IGF-1 

(Insulin-like growth factor 1) 

 

• inhibice FGF2 proteinu (Fibroblast growth factor 2)  

 

• souvislost s oxidativním stresem  

 

• potenciální inaktivace proteinu Cereblon, který se podílí 

na tvorbě komplexu důležitého pro expresi genu FGF8 

(Fibroblast growth factor 8), který se (podobně jako výše 

zmíněné) přímo podílí na prenatálním vývoji končetin. 



Ionizující záření 

Po bombardování japonských měst na konci 2. světové války 

byla prokázána zvýšená incidence jediné VVV – mikrocefalie  

(Plummer, 1952; Yamazaki et al., 1954; Sutow a West, 1955) 

1945 



Ionizující záření 

Havárie v americké elektrárně Three Mile Island 

pravděpodobně nezvýšila výskyt žádného typu VVV. U části 

veřejnosti ovšem zůstává podezření na možné zamlčování 

informací. (Upton, 1981; Kalter, 2003) 

1979 



Ionizující záření 

Po havárii v Černobylu byl pozorován nárůst incidence karcinomu 
thyroidey, spojitost s nárůstem incidence určitých VVV však nebyla 
prozatím definitivně prokázána. 
(Kotz, 1995; Castronovo, 1999; Hoffmann 2001; Kalter, 2003) 

1986 



Ionizující záření 

Prozatím nebylo nalezeno zvýšení četností jakýchkoliv VVV po 
havárii ve Fukushimě. (Hirahara, 2011 and 2012) 

2011 



Příklady 

 Rozštěpové vady neurální trubice (NTD) 
 Anencefalie 

 Encafalokéla 

 Spina bifida 

 

 Rozštěpové vady stěny břišní (AWD) 
 Omfalokéla 

 Gastroschíza 

 

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



Anencefalie 

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



Kraniorachischíza 

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



Spina bifida 

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



Spina bifida 

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



Spina bifida 

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



Encefalokéla 

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



Encefalokéla 

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



Omfalokéla 

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



Gastroschíza 

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



Diagnostika 

  Diagnostikou rozumíme cílené odhalení a popsání 

konkrétní VVV. 

 

 Rozlišujeme diagnostiku:  

 

 Prenatální 

 

 Postnatální 

 



Prenatální diagnostika 

 Biochemický screening (není primárně zaměřen na VVV) 

 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 

 není primárně zaměřena na VVV  

 



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) 

 

 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 

 
 

 



Klinická vsuvka 

Dítě s kraniofaciální dysmorfií a abnormálním 

vývojem ??? 
 

• Chromozomální syndrom? Mikrodeleční syndrom? 

 

• Monogenní VVV či syndrom? 

 

• Dědičná metabolická porucha? 

 

• Izolovaná vada? Působení teratogenu? 

 

 



Prevence VVV 

 VVV představují problém z mnoha ohledů – medicínského, 

psychosociálního ale i ekonomického. 

 

 VVV se výrazně podílejí na perinatální mortalitě i morbiditě. 

 

 Terapie těžkých typů VVV je složitá, nákladná a v řadě 

případů i nemožná. 

 

 Prevenci VVV lze rozdělit na: 
 

 Primární 
 

 tzv. „sekundární“ 
 

 



Primární prevence 

 Soubor opatření, který má za cíl zabránit vzniku 

vrozené vady nebo genetického onemocnění ještě 

před jejich vznikem.  

 

 Velmi důležitá je tedy informovanost budoucích 

rodičů o existenci možných rizikových faktorů, které 

mohou zvyšovat riziko vrozené vady.  

 

V některých případech je možné riziko snížit nebo 

odstranit.  

 

 Plánované rodičovství!!! 

 



Primární prevence 

 Reprodukce v optimálním věku,  

 vyvarování se styku s teratogeny (alkohol, kouření),  

 zdravý způsob výživy s dostatkem vitaminů a 

stopových prvků, 

 prekoncepční i postkoncepční péči o ženy chronicky 

nemocné (epilepsie, diabetes mellitus aj.). 

 

 Doporučená suplementace kyselinou listovou – 

v dávce cca 0,4mg den u všech žen plánujících 

těhotenství již prekoncepčně – prevence NTD. 

 



Primární prevence 

www.vrozene-vady.cz 



Primární prevence 



„Sekundární prevence“ 

 Sekundární prevencí je myšleno cílené vyhledávání 

VVV v rámci prenatální diagnostiky.  

 

 V rámci platné legislativy je v ČR možné požádat o 

ukončení těhotenství z tzv. „genetických důvodů“ 

(obecně průkaz těžkého postižení plodu) do konce 

24. týdne těhotenství.  

 

 Tzv. sekundární prevencí je tak myšleno snižování 

incidence vybraných typů VVV u narozených. 

 



Surveillance VVV 

Úkoly: 

• Monitorování výskytu VVV v daném čase a prostoru 

• Analýza zjištěných četností a jejich změn 

• Identifikace nových teratogenních hrozeb 

• Podrobnější analýzy ve spolupráci s dalšími odborníky 

• Zapojení do dalších aktivit v oblasti veřejného zdraví 

 

Typy registrů: 

• Celostátní (ČR, Maďarsko, Finsko) 

• Oblastní (Austrálie, USA) 

• Nemocniční / Univerzitní (UK) 



Surveillance VVV 

Hlášení a registrace vrozených vad v České republice 

(ČR) má dlouholetou tradici a v současné době 

představuje konsekutivní více než 50tiletou řadu. 

 

Oficiální registrace a hlášení vrozených vad bylo  

v ČR zavedeno 1. ledna 1964 u dětí živě a mrtvě 

narozených a u dětí zemřelých na novorozeneckých 

úsecích ženských oddělení.  

 

 



Národní registr VVV ČR 

Sledují se vrozené vady podle kapitoly XVII. 

(Vrozené vady, deformace a chromozomální 

abnormality) MKN-10, zjištěné: 

 

- u plodů, kdy se vrozená vada zjistila při 

prenatální diagnostice 

- u samovolných potratů nad 500 gramů 

- u mrtvě narozených dětí  

- u dětí do dokončeného 15. roku života 

 

 



Mezinárodní spolupráce 

EUROCAT- European 
Surveillance of Congenital 
Anomalies 
 
Založena roku 1979 
 
NRVV ČR byl přijat (Associate 
membership) na jaře roku 2009 

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

ICBDSR - International 
Clearinghouse for Birth Defects 

Surveillance and Research 
 

Založena 1974 v Helsinkách 
 

ČR (ČSSR) byla zakládajícím 
členem  

 

http://www.icbdsr.org/ 

http://www.eurocat-network.eu/
http://www.eurocat-network.eu/
http://www.eurocat-network.eu/
http://www.eurocat.ulster.ac.uk/
http://www.icbdsr.org/
http://www.icbdsr.org/


Relativní četnost VVV v ČR 
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Nejčastější VV v ČR (2012) 

Vrozené vady srdeční přepážky  1601 

Nesestouplé varle              460 

Vrozené vady velkých arterií   450 

Vrozené deformity nohou        433 

Vrozené obstrukční defekty ledvinové pánvičky 366 

Hypospadie                     346 

Jiné vrozené vady kůže         295 

Syndaktylie                    225 

VV pulmonální a trojcípé chlopně 220 

Polydaktylie                   217 

VV aortální a mitrální chlopně 195 



Invazivní prenatální diagnostika v ČR 
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Prenatální diagnostika v ČR (2012) 
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VV nervové soustavy
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Prenatální diagnostika v ČR (ukončeno) 
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     Prenatální diagnostika v ČR (neukončeno) 
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Těhotné nad 35 let věku v ČR (%) 
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 Zastoupení věkových skupin těhotných 
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Downův syndrom v ČR 
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Anencefalie v ČR 
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Spina bifida v ČR 
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Omfalokéla v ČR 
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Gastroschíza v ČR 
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Děkuji za pozornost 

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