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ABSTRAKT

Bakalafska prace se zabyva problematikou vrozenych vyvojovych vad u novorozencii
v historickém 1 v soucasném kontextu. Teoretickd ¢ast vymezuje zdkladni terminologii
souvisejici s timto tématem, popisuje historicky vyvoj pohledu na vrozené vyvojové vady,
jejich feseni, priciny, druhy, diagnostické moznosti, péci o déti s témito vadami a preventivni
opatfeni. Cilem prace je vyhledat a analyzovat odborné publikace, studie a ¢lanky zabyvajici
se touto problematikou. Vyzkumna ¢ast se zaméfuje na analyzu dostupnych relevantnich

dat.

Klicova slova: vrozené vady, novorozenci, prenatalni screening, historie, 1écba

ABSTRACT

The bachelor's thesis deals with the issue of congenital malformations in newborns in both
historical and contemporary contexts. The theoretical part defines the basic terminology
related to the topic, describes the historical development of the perspective on congenital
malformations, their management, including causes, types, diagnostic possibilities, care for
children with these defects, and preventive measures. The aim of the thesis is to search for
and analyze scholarly publications, studies, and articles addressing this issue. The research

part focuses on the analysis of available relevant data.

Keywords: congenital abnormalities, newborns, prenatal screening, history, treatment
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UVOD

Bakalatska prace s ndzvem Vrozené vyvojové vady v historii a soucasnosti se zamétuje na
historicky vyvoj v riznych obdobich lidské existence a na jejich feSeni. Zabyva se nejen
obecnym vymezenim vrozenych vyvojovych vad, jejich pfi¢inami a druhy, ale také
analyzuje souCasné moznosti diagnostiky, péce o déti s témito vadami, vetné moznosti

prevence.

Vrozené vyvojové vady predstavuji Sirokou skupinu poruch a odchylek, které vznikaji
v pribéhu vyvoje plodu. Jejich zadvaznost se pohybuje od mirnych strukturalnich zmén az po
vazné poruchy, které mohou zdsadnim zplsobem ovlivnit kvalitu Zivota jedince.
V soucasnosti jsou tyto vady nejen medicinskym, ale i spolecenskym problémem, ktery si
zada preventivni opatieni a zlepSeni péce a podpory pro rodiny, jejichz déti se s témito

vadami narodi.

Vrozené vyvojové vady se tykaji velmi Sirokého obdobi lidské existence a jejich vyskyt je
dolozen jiz od starovékych dob. S rozvojem védy a mediciny se postupné ménil piistup ke
studiu téchto vad, jejich diagnostice a péci. Zaroven se spolecnost vyvijela i v otdzce
zaclenéni osob s vrozenou vyvojovou vadou do bézného zivota, ¢imz se oteviraly nové

moznosti pro jejich socialni zaclenéni a podporu.

Prvnim cilem této prace je popsat pfi¢iny vzniku vrozenych vyvojovych vad, mezi které se
zahrnuji genetické faktory, véetné chromozomalnich aberaci, monogenn¢ a multifaktorialné
podminénych vad, dale vlivy vné&jsich faktort, jako jsou biologické, chemické a fyzikalni

teratogeny, a také infekce viru Zika.

Druhym cilem této prace je popsat dostupné moznosti diagnostiky vrozenych vyvojovych
vad, a to jak neinvazivni, tak invazivni. Tyto metody hraji kli¢ovou roli v rozhodovacim

procesu nastavajicich rodi¢t i zdravotnickych pracovniki.

Ttetim cilem této prace je popsat dostupné moznosti prevence vrozenych vyvojovych vad,
které zahrnuji genetické poradenstvi, planovani téhotenstvi, predporodni ptipravu, zdravy

zivotni styl a prenatalni screening.
Motivaci pro vybér tohoto tématu byla nejen moje zvidavost, ale i hluboky zajem o to, jak
se v prubchu historie vyvijel pfistup k vrozenym vyvojovym vaddm a jak se lidstvo

v riznych obdobich vyrovnavalo s témito vyzvami v historickém kontextu.
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1 STANOVENI CiLE PRACE
1.1 Dilci cile
1. Popsat pficiny vzniku vrozenych vyvojovych vad.

2. Popsat dostupnou diagnostiku vrozenych vyvojovych vad.

3. Popsat dostupné moznosti prevence vrozenych vyvojovych vad.

1.2 Vyzkumné otazky
Vyzkumné otazky byly vytvoreny na zaklad¢ diléich cili bakalaiské prace.
1. Jaké jsou vnéjsi faktory vzniku vrozenych vyvojovych vad?

2. Jaké jsou nejmoderngjsi diagnostické metody pro detekci vrozenych vyvojovych

vad?

3. Jaké jsou dostupné moznosti prevence vrozenych vyvojovych vad?
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2 METODOLOGIE PRACE - POPIS RESERSNI CINNOSTI

Vyhledani validnich zdrojl pro zpracovani bakalarské prace

ALGORITMUS RESERSNI CINNOSTI

4

VYHLEDAVACI KRITERIA

Kli¢ova slova v CJ — vrozené vady, novorozenci, prenatalni screening, historie, [écba
Kli¢ova slova v AnJ — congenital abnormalities, newborns, prenatal screening, history,
treatment

Jazyk: Cesky, anglicky

Obdobi: 1960-2025

DalSi kritéria: Databaze, v nichZ se vyhledani uskute¢ni

U

DATABAZE

PubMed, Scopus, Web of Science

J

POCET VYHLEDANYCH CLANKU

6235

g

VYRAZUJICI KRITERIA

Duplicitni dokumenty, dokumenty nekompatibilni k cili, dokumenty, které nesplnily
vyhledavajici kritéria, nevhodny jazyk prace, nevhodny typ prace. Na zékladé téchto
kritérii bylo vytazeno 6205 ¢lankd.
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Scopus — 7 ¢lankt
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{

PRO TVORBU TEORETICKYCH YYCHODISEK BYLO POUZITO
30 DOHLEDANYCH CLANKU

DALE BYLO VYUZITO 5 KNIH

2.1 ResersSe a ¢asové omezeni

Reserse ¢lankt pro tuto bakaldiskou praci byla provedena v odbornych databazich PubMed,
Scopus a Web of Science. Pro vyhleddvani relevantnich odbornych ¢lankt byla pouzita
vhodné urcena klicova slova k danému tématu bakalafské prace a omezeni publikace ¢lankt

mezi lety 1960 a 2025. ReSerSe probihala 1.12.2024 - 16.12.2024, 3.1.2025 - 21.1.2025.
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3 ZAKLADNI TERMINOLOGIE

Vrozené vyvojové vady (dale jen VVV) predstavuji odchylky od normalniho vyvoje
Clovéka v prenatdlnim obdobi. Jde o takové zmény, které pifesahuji béznou variabilitu
v populaci a jsou — alesponl do urcité miry patologické pro jedince, u néhoz se vyskytuji.
Tyto vady mohou ovlivnit nejen strukturu tkani a organd, ale i jejich funkci. (Vrozené vady,

2025)

Teratogeny jsou vnéjsi faktory, které mohou zptsobit vznik VVV nebo vyrazné zvysit

riziko jejiho vzniku. (Vrozené vady, 2025)

Teratologie je cast lékarské védy, kterd zkoumd mechanismy, pfi¢iny a rtizné vzorce

abnormalniho vyvoje ¢asti nebo celého téla. (Gulczynski et al., 2019)

Malformace jsou disledkem abnormalniho vyvoje organu nebo tkané, a tento vyvoj byl

narusen jiz od samého pocatku. (Vrozené vady, 2025)

Deformace jsou zptisobeny zdsahem abnormalni sily (fyzikalniho charakteru), ktera poskodi

dosud zdravy organ nebo tkan. (Vrozené vady, 2025)

Disrupce jsou disledkem patologického procesu, ktery narusuje vyvoj organu nebo tkang, i
kdyz tento vyvoj byl piivodné normélni. (Vrozené vady, 2025)

Dysplazie jsou disledkem abnormalniho uspofadani bunék, které zahrnuji dany orgén nebo

tkan. (Vrozené vady, 2025)

Syndrom je soubor fenotypovych vlastnosti (anomalii), které jsou charakteristické pro

konkrétni klinickou diagn6zu, naptiklad Downtv syndrom. (Vrozené vady, 2025)

Sekvence ptedstavuji soubor vice vrozenych vad (dale jen VV), které vznikaji v disledku
fetézové reakce abnormalnich vyvojovych procest, jez jsou vyvolany primarni patologickou

zménou. (Prochéazka, 2020)
Asociace predstavuji specifické typy VVV, které se objevuji spoleéné castéji, nez by
odpovidalo jejich samostatnému vyskytu. (Prochazka, 2020)

Izolované vady jsou vady, které nejsou spojeny s dal§imi vadami nebo anomaliemi.

(Vrozené vady, 2025)



18 UTB ve Zliné, Fakulta humanitnich studii

4 PRICINY VZNIKU VROZENYCH VYVOJOVYCH VAD

Pfi¢iny VVV jsou rozmanité. Obecné lze fict, Ze na abnormdlni vyvoj plodu a vznik VV se
mohou podilet genetické faktory, vlivy zevniho prostiedi nebo jejich vzéjemna kombinace.

U mnoha typti VV zlstava i dnes pfesnd pfi¢ina neobjasnéna. (Vrozené vady, 2025)

4.1 Genetické faktory

Chromozomalni aberace jsou disledkem strukturdlnich nebo numerickych zmén
v karyotypu a Casto se projevuji komplexnimi projevy, které se oznacuji jako syndromy,

napiiklad Downtliv, Edwardsiv a Patautiv syndrom. (Vrozené vady, 2025)

Monogenné podminéné VV jsou zplisobeny mutacemi v jediném genu. Prikladem mohou
byt nékteré zdvazné VV skeletu a pojivové tkané, jako je achondroplazie (trpaslictvi).
Vyhodou tohoto typu vad je moznost cilené molekularné-genetické diagnostiky, kterad

umoziuje potvrdit diagndzu, a to i v rdmci prenatdlni diagnostiky. (Vrozené vady, 2025)

Multifaktorialné podminéné VV zahrnuji rozsahlou skupinu, kterd se nachazi na pomezi
genetickych vad a téch, které jsou zptisobeny faktory zevniho prostiedi. U téchto vad hraji

roli oba typy faktord, tedy jak genetické, tak environmentélni. (Vrozené vady, 2025)

4.2 Vnéjsi faktory

Teratogeny se déli do tii hlavnich skupin na biologické, chemické a fyzikalni teratogeny.

4.2.1 Biologické teratogeny

Skupinu zahrnuji ptivodci infekénich onemocnéni, jako naptiklad prvok Toxoplasma gondii
(toxoplazmdza), Rubivirus (zardénky), Cytomegalovirus, Herpesviry nebo Treponema
pallidum (syfilis). Kromé infekci mohou mit negativni vliv na vyvoj plodu i néktera

onemocnéni matky, naptiklad diabetes mellitus nebo fenylketonurie. (Vrozené vady, 2025)

4.2.2 Chemické teratogeny

Skupinu zahrnuji latky pouZzivané v primyslu a zeméd¢€lstvi, jako jsou organicka
rozpoustédla, polychlorované bifenyly nebo tézké kovy. Vyznamnou roli hraji také 1éciva,
napiiklad cytostatika, n€kterd antibiotika (pfedevsim tetracykliny), antiepileptika (fenytoin,
valproat), lithium, warfarin, thalidomid, ACE-inhibitory a steroidni latky. Mezi vyznamné
teratogeny je povazovan alkohol, jehoZ nadmérna konzumace béhem téhotenstvi mize vést

k fetdlnimu alkoholovému syndromu, a nékteré drogy jako je pervitin. (Vrozené vady, 2025)
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Nadmérnd konzumace alkoholu je pomérné Castou a dobfe zdokumentovanou pfiic¢inou
nitrodélozniho poskozeni plodu. Podle epidemiologickych studii se ve vyspélych zemich
vyskytuje ptiblizné 1 pfipad na 1000 porodi. Alkohol negativné ovliviiuje bunécné déleni a
organismu matky v disledku jaterniho selhani nebo nedostatecné vyzivy. Kriticka denni
davka alkoholu, ktera mize zplsobit rizné stupné poskozeni plodu, se pohybuje mezi 60 a
80 g, avsak jiz konzumace nad 30 g denn¢ miiZe narusit rist embrya a vést k alkoholické
embryopatii, zndmé také jako fetalni alkoholovy syndrom. Tento syndrom se projevuje
zpomalenym nitrodéloznim nebo postnatilnim ristem, rizikem pfedcasného Ci

komplikovaného porodu a dal§imi zdravotnimi obtizemi. (Prochazka, 2020)

Zneuzivani metamfetaminu (zndmého jako pervitin) a dalSich stimulanti je spojovano
pfedevsim s niz$i porodni hmotnosti a funkénimi poruchami, zejména v oblasti centralniho
nervového systému (dale jen CNS). Ackoli se u téchto latek castéji objevuje vyskyt VV,
vétSina kvalitnich studii nepotvrdila jejich statisticky vyznamnou souvislost. (Prochazka,

2020)

Mnohé studie prokézaly, Ze tabakovy kouf negativné ovliviiuje rist plodu a zvySuje riziko
komplikaci béhem te€hotenstvi. Pravdépodobnost narozeni ditéte s nizkou porodni hmotnosti
je u kufacek az 2 az 3krat vys$i. Koufeni rovnéz zvySuje riziko spontdnnich potrati a
narozeni mrtvého ditéte. V pozd¢jSim vyvoji ditéte se Castéji vyskytuje mentdlni retardace.
Zvyseny vyskyt VVV, jako jsou meningomyelokéla, rozstépy, poruchy urogenitadlniho
systému ¢i srde¢ni vady, byl zaznamenédn také u déti otci, ktefi jsou silnymi kuiaky.

(Prochazka, 2020)

Koufeni marihuany pravdépodobné nese obdobné rizika jako konzumace tabikovych
vyrobkl. U piilezitostného uzivani této latky vSak dosud nebyly jednoznaéné potvrzeny

teratogenni U¢inky ani postnatalni neurobehavioralni poruchy. (Prochazka, 2020)

4.2.3 Fyzikalni teratogeny

Mezi n¢ se zahrnuji formy ionizujiciho zafeni, jako je rentgenové zafeni. Negativni vliv na
vyvoj plodu miize mit také vysoka teplota a mechanické teratogeny, naptiklad amputace

koncetin zplisobend amniovymi pruhy. (Vrozené vady, 2025)
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4.3 Infekce viru Zika

Virus Zika je RNA virus s pozitivnim vladknem, obaleny a nesegmentovany, ktery spada do
¢eledi Flaviviridae. Tento virus mize byt prendSen komary druhu Stegomyia aegyptus a
Stegomyia albopictus, lidskym sexudlnim stykem i vertikdlnim pfenosem z infikovanych

téhotnych Zen na jejich embrya. (Giraldo et al., 2024)

Virus Zika byl zafazen mezi tropické nemoci, které nepfiméfen¢ ovliviiuji zdravi matek,
plodi a reprodukéni zdravi. Podle posledni epidemiologické aktualizace Svétové
zdravotnické organizace (World Health Organization, dale jen WHO) z ¢ervence 2019 stale
existuje 87 Gizemi s mistnim pfenosem viru Zika, a to ve ¢tyfech ze Sesti regiont WHO —

Africe, Americe, jihovychodni Asii a zdpadnim Tichomofi. (Castro et al., 2021)

Poprvé byl virus Zika izolovan v Ugandé v roce 1947 ze sentinelové opice rhesus. Mezi lety
1964 a 2007 bylo v Africe a Asii zaznamenano nékolik sporadickych ptipadd, které nemély
zavazné zdravotni dopady. V roce 2015 vSak doslo k propuknuti nakazy v Brazilii, coz
vyvolalo zna¢né obavy kviili zvySenému vyskytu mikrocefalie (neobvykle mala hlava) u
novorozencl narozenych infikovanym matkdm. T€hotné Zeny jsou nachylné vic¢i infekcim
v obdobi prvniho a druhého trimestru, kdy existuje vyssi riziko vrozeného poskozeni pro

plod. (Giraldo et al., 2024)

Mechanismus pienosu viru Zika zmatky na dit¢ je ovlivnéna zanétem placenty
(placentitidou), véetné pomnozeni placentarnich makrofagti (Hofbauerovych bun¢k), které
usnadiiuji pfenos viru z placenty do mozku plodu. Virus Zika napadd a rozmnozuje se

v primarnich lidskych placentarnich makrofazich a cytotrofoblastech. (Castro et al., 2021)

U tehotnych Zen muze virus Zika zplsobit spontanni potrat, zpomaleni nitrodélozniho ristu
a mikrocefalii u novorozenct, coz souvisi se schopnosti viru infikovat placentarni bunky a
neuralni prekurzory plodu. Pfiblizné 5 % az 15 % déti narozenych Zendm infikovanym virem
Zika behem tehotenstvi vykazuje VV. Existuji diikazy, ze komplikace spojené s timto virem
mohou vést krozvoji vrozené¢ho syndromu Zika. Tento syndrom zahrnuje vrozené
malformace, jako je kortikédlni atrofie (ibytek mozkové kiry) s mikrocefalii, a funkéni
poruchy, jako jsou dysfagie (porucha polykani) a epilepsie, které se mohou vyskytnout po

symptomatické i asymptomatické infekci. (Giraldo et al., 2024)
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5 HISTORIE VROZENYCH VYVOJOVYCH VAD

Vrozené malformace, pfedev§im anatomické anomalie, vyvolavaly lidskou pozornost jiz od
pradavna a jejich vznik byl spojovan s riznymi povérami, povazovanymi za znameni bozské

vile ¢i varovani. (Brunecky, 1972)

5.1 Pravék

Deformace lidského téla byly popisovany jiz od nejranéjSich dob. Nejstarsi dochované

kresby pochézeji zhruba z doby pied 15 000 lety. (Gulczynski et al., 2019)

VVV jsou fenoménem, ktery lidskou historii provazi od jejiho pocatku. Archeologické
nalezy kosternich pozistatkli ukazuji, ze strukturni vady se objevovaly uz v dobach, kdy
neexistovalo primyslové zne€isténi. Tyto vady je tfeba povazovat za pfirozené, avSak

nezddouci anomalie, které vznikaly béhem vyvoje lidského téla. (Vrozené vady, 2025)

5.2 Starovék

Aristoteles (384-322 pt. n. 1.) véfil, ze duse vstupuje do téla 40. den po poceti, a podporoval
moznosti provedeni interrupce do této doby. Dioklés (4. stol. pt. n. 1.) ve svém dile o pitve
uvedl, ze dité je schopné mimod¢lozniho Zivota od 7. mésice t€hotenstvi. (Betlach et al.,

2017)

Empedoklés z Agrigentu tvrdil, Ze monstra vznikaji v diisledku nedostatku nebo nadbytku
spermatu, piipadné jeho nedostatecné pohyblivosti. Démokritos z Abdér piipisoval pti¢inu
spojenych dvojcat smiseni spermatu dvou muzii v téle zeny. Gélen zastaval nazor, ze smiSeni
spermatu z obou varlat vede k hermafroditismu. Aristotelés povazoval abnormalni vejce za

pfi¢inu vyvojovych malformaci. (Brunecky, 1972)

Podle Ptolemania Klaudia nejstar$i zdznamy naznacuji, Ze vznik malformaci byl pfipisovan
nepiiznivému postaveni hvézd. Zvlastni vyznam se pfisuzoval postaveni Marsu a VenusSe
v okamziku poceti, diky cemuz se v¢filo, Ze prave tato konstelace ovlivituje pohlavi plodu.
Postaveni hvézd se nepovazovalo pouze za Cinitele ovlivitujici vyvoj plodu, ale také za
ukazatel osudu ndroda. Narozeni ditéte s VV tak bylo vnimano jako bozské znameni,
napiiklad, pokud se narodil hermafrodit, znamenalo to, ze syn panovnika ptfevezme vladu;
dité s ptacim zobadkem bylo symbolem miru; dité¢ bez nosu piedurovalo smrt pana domu;
narozeni ditéte bez Ust bylo spojovdno s imrtim pani domu; dit€¢ bez nohou mélo byt

pfedurceni zpustoSeni krajiny a obydli; a dité s atrézii anu se vykladalo jako znameni
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zpustosSeni krajiny. Tento pohled na malformace je zaznamenan v chaldejském klinovém

pismu. (Brunecky, 1972)

Titus Livius uvadi, ze fimsky senat byl ovlivnén narozenim abnormalnich déti pifi svych
rozhodnutich. Podle svatého Augustina byl porod ditéte s dvéma hlavami za vlady cisafe
Theodosia v Cafihradé vnimén jako bozské znameni k rozdéleni fimského impéria na
zapadni a vychodni ¢ast. Je zndmé, ze renesancni panovnici méli za dvorni Sasky trpasliky
s achondroplazii, jejichZz portréty jsou zachyceny na dilech Velasqueze. Mnozi z téchto
chondrodystrofikll se stali zndmymi, jako napftiklad byzantsky vojeviidce Narses, a v 18.
stoleti se proslavil i Marc Cazotte, jenz byl zndmy nejen svou femeslnou dovednosti, ale i

vynikajicimi diskuzemi v nékolika jazycich. (Brunecky, 1972)

Velkou pozornost dostdvala siamskd dvojcata ve vSech svych variantach, kterd byla
znazoriovana s pomérné vysokou piesnosti. Jeden znejstarSich exemplaid, nalezeny
v Tlatilcu v Mexiku, pochéazi z obdobi pied ptiblizné 3000 lety. O monstréznich plodech a
novorozencich psali Hippokrates, Aristotelés, Plinius 1 Galén a snazili se najit diivody nebo
spoustéci mechanismy riznych vad. Pfesto byli novorozenci s neobvyklymi rysy vnimani
bud’ jako zazraky, znameni, bozska poselstvi nebo jako urcité podnéty pro lidi. (viz Ptiloha
I). Byly vnimany spiSe jako kuriozity, ale z védeckého hlediska nemély slouzit jako objekt

Iékatského zkoumani. (Gulczynski et al., 2019)

Nejstar§$im zndmym zobrazenim siamskych dvojcat je 17,2 cm vysoka mramorova soska
znazornujici dvojcata typu parapagus (dvojcata srostla vedle sebe boky nebo trupem), zndma
jako dvojita bohyné (viz Pfiloha II) pochézejici ze 6. tisicileti pt. n. I. Soska, oznacovana
jako sestry z Catalhdyiiku, je vystavena v Muzeu anatolské civilizace v Ankate v Turecku.

(Spitz, 2003)

5.3 Stredovék

Ve sttedoveéku byla pficinou vzniku monstra ¢asto povazovana spojeni zZeny s d'ablem, coz
vedlo k debatdm o tom, zda tito tvorové maji nesmrtelnou dusi, zda mohou byt pokiténi a
podobné. Pro matku vSak takovyto porod €asto znamenal smrt na hranici. Pokud se ve vrhu
zvifat objevil tvor, ktery pfipominal clovéka, jeho oSetfovatel mohl celit obvinéni ze
sodomie (neakceptovatelné sexudlni chovani) a hrozila mu smrt. Hermafroditismus
vzbuzoval zvlastni zdjem, nebot’ anticti umélci ho povazovali za vrchol lidské krasy. Na
rozdil od dnesniho vnimani se vSak v antickych sochach hermafroditismus projevoval jako

postava s zenskymi prsy a nelpln€ vyvinutymi muzskymi pohlavnimi organy, zatimco
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ostatni té€lesné znaky byly smési muzskych a Zenskych ryst (viz Ptiloha III). Podle Ovidia
byl Hermafroditus pohlcen nymfou Salmacis, jejich téla se spojila na dné fontany, a kazdy,
kdo se v ni vykoupal, se stal hermafroditem. I kdyz byla stfedovéka spolecnosti krutd vici

jinym VV, vici hermafroditismu byla ptekvapiveé shovivava. (Brunecky, 1972)

Avicena véfil, Ze spermie z pravého varlete urcuji pohlavi chlapct a spermie z levého varlete
pohlavi divek. Na zdklad¢ toho byly doporucovany riizné polohy pfi soulozi, aby bylo

dosazeno pozadovaného pohlavi ditéte. (Brunecky, 1972)

Prvni relativné¢ dobie zdokumentovany piipad siamskych dvojcat je u ischiopagskych
(dvojcata spojena v oblasti panve) muzskych dvojcat, kterd se narodila v roce 940 n. 1.
v Kappadokii v Arménii a spole¢n¢ Zila 30 let. Po timrti jednoho z dvojcat ve véku 30 let se
chirurgové v Konstantinopoli pokusili zachranit druhého bratra jeho oddélenim od
zesnulého sourozence. Prestoze operace probéhla, pfezivsi dvojce zemielo o tfi dny pozdéji.

Jednalo se o prvni dochovany pokus o chirurgické oddéleni siamskych dvojcat. (Spitz, 2003)

V roce 1100 v Biddendenu v Kentu se narodily Mary a Eliza Chulkhurst, které byly spojeny
v oblasti boki a ramen. Spole¢né prozily 34 let. (Spitz, 2003)

5.4 Novovék

Spojena dvojcata, zndma jako siamska, jiz od klasickych dob poutali pozornost nejen
I¢katské profese, ale i Sirsi vetfejnosti. Jejich vyskyt odhaduje na 1 pfipad na 50 000 az
100 000 t¢hotenstvi. Vzhledem k tomu, Ze 60 % téchto déti se narodi mrtvych nebo zemfte
kratce po porodu, ¢ini vyskyt asi 1 na 200 000 zivé narozenych déti. Mezi postizenymi

prevladaji divky v poméru 3:1. (Spitz, 2003)

Jsou zndmy dvé teorie o vzniku patogeneze siamskych dvojcat. Nejcastéji piijata teorie
vysvétluje jejich vznik jako disledek netplného rozdéleni embryonalniho disku mezi 15. a
17. dnem uniovularni gravidity (teorie St€peni). Alternativnim vysvétlenim je teorie fuze,
podle niz dochazi ke spojeni sousednich ¢asti dvou ptivodné samostatnych monovularnich

diskii. (Spitz, 2003)

Spojena dvojcata jsou klasifikovana podle nejvyrazngjsiho mista srlstu s ptiponou pagus,
pochézejici ho zteckého slova pro pevné spojeni. NejcastéjSim je torakopagus, ktery
predstavuje 40 % piipadl, nasledovany omfalopagem (33 %), pygopagem (19 %),
ischiopagem (6 %) a kraniopagem (2 %). Nov¢ byl zaveden termin parapagus, oznacujici

rozsahlé lateralni spojeni dvojcat. (Spitz, 2003)
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Prvni zndma teratologicka pitva zaznamenana v literatuie se tyka ptipadu siamskych dvojcat
zenského pohlavi narozenych v roce 1533 v Hispaniole. Dalsi piipady pitev probihaly
v Italii v roce 1540 v Zarzate a 1544 v Milan€. V 16. stoleti a pozd¢ji, pfi pitveé siamskych
dvojcat, bylo hlavnim cilem prokazat existenci jedné nebo dvou dusi pro ucely kitu. Naopak
chovani oddélenych hlav béhem zivota bylo vniméano vaznéji a mélo vétsi vahu nez 1ékaiské
vySetieni. Anatomové a Iékati zvetejnili nékolik klasifikaci, véetn¢ Des Monstre Ambroise
Paréa (1510-1590), které bylo vydéano v roce 1573 a jako konecné vydani vyslo v roce 1575
pod ndzvem Les Oeuvres (francouzsky termin, v pfekladu znamené souhrnné vydani vSech
dél, které autor napsal). Pozdé&ji publikovali knihy 1 Caspar Bauhin (1560-1624) a dalsi
badatelé, ale v té dobé byly plody s VV vnimény jako pfirodni kuriozity. Az do 19. stoleti
bylo zaznamenano jen nékolik dal§ich pozoruhodnych pitvanych ptipadii. (Gulczynski et al.,

2019)

Novovék pfinesl k otazce malformaci raciondlni pfistup, avSak nemoznost experimentalné
prokézat pfi¢iny vedla spiSe k neprokdzanym spekulacim. Hlavni pfi¢ina byla hledana
v mechanickych zdsazich béhem téhotenstvi, na které jiz dfive upozornovali Hippokrates a

Ambroise Paré. (Brunecky, 1972)

Poveéry, které tvrdi, Ze duSevni stav matky pfi poceti a jeji zazitky béhem téhotenstvi mohou
ovlivnit vyvoj plodu, maji velmi staré koteny. Spartané doporucovali t¢hotnym Zenam, aby
si v t€hotenstvi prohliZzely sochy Castora a Polluxe (povazovani za ideédly krasy, sily a
stateCnosti). Dnes by to mohlo slouzit jako varovani pted pfili§ jednoduchym vykladem
experimentl v teratologii. Dokonce 1 Descartes tvrdil, ze obraz predmétth mize byt prendSen
artériemi t¢hotné Zeny a projevit se na plodu jako matetfské znaménko. Tento nazor byl jesté
silnéji rozvinut za francouzské revoluce, kdy vlada udélila rentu Zené, kterd porodila dité

s névem tvaru frygické capky, jako odménu za jeji vlastenecké ¢iny. (Brunecky, 1972)

Zakladatelem experimentalni teratologie byl Etienne Geoffroy Saint-Hilaire, ktery od roku
1821 publikoval své prace. Poskozoval mechanicky ¢asti zarodku pomoci malych otvorti ve
skotapce, ohtival je nebo je vystavoval nedostatku kysliku pomoci nepropustnych obali.
Jeho syn, Isidore Geoffroy Saint-Hilaire, ve své knize Traité de teratologie (1887) provedl
klasifikaci malformaci na zdklad€ srovnavaci anatomie. Prvnim, kdo Gspé$né fragmentoval

oplozené vejce, byl Ernst Haeckel v roce 1869. (Brunecky, 1972)
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5.5 Moderni doba

Mezi vzacné malformace patiila holoprosencefalie. Ackoliv byla popsana jako entita jiz
diive, byla hladSena po pitvé az do roku 1839. V nésledujicich letech byly zvySujici se
poznatky v teratologii podpofeny genetikou a molekularni biologii. (Gulczynski et al., 2019)

VV mohou byt rozdéleny riiznymi zpiisoby. Polsky registr VV je déli podle patogeneze na
malformace, poruchy, deformace a dysplazie. V epidemiologii se rozliSuji na mnohocetné a
izolované velké vady, které ovliviiuji funkce organismu, a malé vady, které¢ takové postizeni
nezpusobuji. Dalsi kategorie zahrnuji smrtelné vady a vady, které neovliviiuji preziti, stejné
jako sporadické (zfidka se vyskytujici) a rodinné vady. Mnohocetné VV jsou rozdéleny jako

sekvence, komplexy, asociace a syndromy. (Gulczynski et al., 2019)

Ve vétsiné nemocnic vté dobé neexistovala samostatnd gynekologicko-porodnicka
oddéleni. Byla pouze soucasti oddéleni chirurgickych, kde chybélo odborné vedeni
specializovanym gynekologem-porodnikem. Samostatnych oddéleni bylo v Cechéch jenom
16, z toho 8 prazskych. V té dob¢ rodilo v ustavnich zafizenich na uzemi ¢eskych zemi
pouze 22,1 % vSech rodicek. Na nizkém procentu se do urcité miry podilel i stale platny
zakon z roku 1888, omezujici pfijimani t€hotnych Zen do porodnic pouze na nejnutnéjsi
ptipady se zdvaznymi komplikacemi. Samotna Porodnicko-gynekologické spole¢nost byla
zalozena az v roce 1936, zatimco od roku 1921 spadala pod Chirurgickou spole¢nost. Prvni
poradna byla zfizena na Morave v roce 1937 v Batové nemocnici ve Zlin€. V roce 1938

ziizena v Olomouci a v roce 1941 ztizena v Brng. (Stembera, 2004)

Na konci roku 1952 byla celostatné vydana platna Priikkazka pro t€hotné Zeny, ve které byly
stejnym zplisobem zapisovany vybrané zakladni tidaje o pribéhu té¢hotenstvi. Na zac¢atku 50.
let se pozornost obratila na VVV CNS a to na anencefalie, spina bifida a vrozeny
hydrocefalus, které tvotily podil 30 % ze vSech VVV, dalsich 25 % bylo seskupeno jesté
s jinymi vadami. Z roz$iteného souboru zlet 1952-1960 bylo vytvoieno potradi podle
vyskytu jednotlivych druhtt VVV: 35 % srdecni vady s velkymi cévami, 22 % nervovy
systém, 13,6 % gastrointestinalni systém, 5,2 % urogenitalni systém a 20 % mnohocetné
VV. Avsak chybély celostatni tidaje. V nékterych krajich se zacala od roku 1956 realizovat
evidence VVV na novorozeneckych oddélenich tak i pfi pitvach. V roce 1959 byl pfipraven
formulaf ur€eny pro sbér téchto dat. Tato evidence byla rozsifena celostatné od roku 1961 a
udaje byly dopliiovany a rozsifeny o dodatecné objevenych jedincich pii 1 az 2 letych

pravidelnych prohlidkach déti s vyskytem VVV udrzitelnym pro Zivot. (Stembera, 2004)
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V oblasti morfologickych vad §lo o epidemiologicky prizkum rozstépovych vad, pii némz
byla zjisténa 2 % frekvence, pfiCemz se Castéji vyskytovaly u déti Zen s endokrinnimi
poruchami, prodélanymi infekénimi chorobami a zvySenou perinatalni uUmrtnosti.
Pokracoval rozvoj diagnostiky vrozenych chromozomalnich a metabolickych vad, stejné
jako chorob vazanych na pohlavi, prostfednictvim vySetfeni bunck z plodové vody ziskané

amniocentézou ve specializovanych poradnéach. (Stembera, 2004)

Postupné se jednotlivé studie zacaly podrobnéji soustredit na specifické typy VVV, jako jsou
vady gastrointestinalniho traktu (dale jen GIT), rozSté€py rtu a patra, diafragmaticka hernie a
Downtiv syndrom. Rizné metabolické a chromozomalni vady zacaly byt ve 2. poloviné 60.
let mezi VVV diagnostikovany Castéji. Postupné se zacala zaklddat oddéleni lékaiské
genetiky, kterd zahrnovala cytogenetickou a biochemickou laboratof zaméfenou na
metabolické vady, kde byly vyvijeny cytogenetické metody a specializované screeningové

biochemické testy. (Stembera, 2004)

V letech 1985-1989 byl piikladem tohoto postupu management VV srdce, které byly
nejcastéj$i pri¢inou VV neslucitelnych se zivotem, a to vytvofenim specidlniho
interdisciplinarniho pododdéleni perinatologie nazyvané prenatalni kardiologie. Dal§im
ptipadem byl screening VV rozstépu neurdlni trubice, provadény méfenim zvysené hladiny
alfa-1-fetoproteinu (déale jen AFP) v séru t¢hotnych Zen mezi 14. a 16. tydnem téhotenstvi.
VV chromozomalni a snizeni hladiny AFP bylo rovnéz vyuZito jako screeningovy test pro
detekci fetdlni trizomie, pfiCemz diagndéza byla nasledné potvrzena cytologickym
vySetienim fetalnich bunék z plodové vody. U vrozenych metabolickych vad bylo dosazeno
uspésného vyvoje plodil t€hotnych Zen trpicich fenylketonurii diky monitorovani dietni
terapie, ktera spocivala v konzumaci smési aminokyselin bez fenylalaninu a
nizkobilkovinnych potravin, pfiCemz byla 1écba zahdjena jiz 3 mésice pied pocetim a

pokra¢ovala po celé t&hotenstvi. (Stembera, 2004)
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6 RESENI VROZENYCH VYVOJOVYCH VAD V HISTORII

6.1 Operace zmenSujici — destrukéni

Tyto zékroky se fadi k nejstar§im porodnickym operacim a podle dochovanych popist a
nastroju se provadely uz od staroveku az do prvni poloviny 20. stoleti. Na zacatku 19. stoleti,
podobné jako v ptipad¢ porodnickych klesti, m¢l kazdy vyznamny porodnik své vlastni
nastroje urcené ke zmensSovacim operacim. Ovladéani téchto postupti bylo pro porodniky
dilezité, protoze Casto rozhodovalo o preziti rodicky. Postupné vSak téchto operaci zacalo

ubyvat. (Dolezal et al; 2007)

6.1.1 Kraniotomie

Operace ma nékolik fazi: perforaci hlavicky (viz Ptiloha 1V), excerebraci (vyprazdnéni
mozku) a vyplach mozkové tkdn€. Nasleduje kranioklasie (rozrazeni lebky), kdy se porodnik
snazi minimalizovat riziko poranéni matky i sebe. U plodl s hnilobou existuje vysoké riziko
vzniku intraamnialni infekce, kterd se mize rozsifit na endomyometrium a dalsi tkang.
Vyhodou tohoto postupu je, Ze zmenseny obvod plodu umoziuje ukonceni porodu jiz pti
roz§iteni délozniho hrdla na 5-6 cm, coz eliminuje potiebu epiziotomie. Tuto operaci nelze
provést u panve, kterd je absolutné zGzend, kde pfimy primér je mensi nez 6 cm, coz
znemozinuje zavedeni ruky nebo porodnickych néstrojii do panve. V takovych ptipadech je
indikovéno provedeni cisafského fezu. Tyto piipady byly v minulosti povaZzovany za raritni.

(Dolezal et al; 2007)

6.1.2 Kranioklasie

V praxi se bézné€ vyuzival klasicky Brauniiv kranioklast, ktery je povazovéan za bezpecny
nastroj pro matku, pfestoze muze plsobit hrozivym dojmem. Byl zkonstruovan podle
principu porodnickych klesti. Rukojet’ (manubrium) je opatfena trakénimi vybézky a
zakoncena motylovitym Sroubem, ktery umoziuje fixaci a drceni lebky plodu. Stejné jako
klesté se kranioklast sklada ze dvou ¢asti — branzi, které je nutné pied pouzitim rozlozit.

(Dolezal et al; 2007)

Pokud se plod nachazi nad pdnevnim vchodem, zavadi se néstroj pod vyraznym sklonem
smérem k hrazi. Prvni se do lebky zavadi branze s drsnou plosinou, pficemz hlavicka je
soucasné fixovana dvojzubymi klestémi per vaginam i tlakem zvenci. Néasledné se nasazuje

druhd branze s okénkem, kterd se umist'uje zeptedu na oblicej plodu. (Dolezal et al; 2007)
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Po uzavieni nastroje se pomoci Sroubu hlavic¢ka zborti a tlakem se z(zi do kuzelovitého
tvaru, coz usnadiiuje jeji pruchod (viz Pfiloha V). Vzhledem ktomu, ze hlavicka je

v kranioklastu bezpecn¢ fixovana, je mozné odstranit dvojzubé klesté. (Dolezal et al; 2007)

Jelikoz porodni branka nemusi byt béhem vykonu vzdy zcela rozsifena, je nezbytné,
abychom ji do nastroje nesevieli a neporanili. Spodina lebky zGstava pti kranioklasii
neporusena a predstavuje nejobjemnéj$i Cast. Samotna extrakce probihd pod piimou
zrakovou kontrolou, s maximalni opatrnosti a peclivosti, aby se minimalizovalo riziko

poranéni rodicky. (Dolezal et al; 2007)

6.1.3 Dekapitace

Tato udélost byla ve starém porodnictvi béznd, zejména po nechténych obricenich a
extrakcich pfi uzké panvi. Odtrzend hlava, kterd zlstala v porodnich cestach nebo ptfimo
v déloze, byla stale problémem. Nejprve se co nejvyse zavede predni zrcadlo a za zrakové
kontroly se tahem za rucku zptistupni raménko a kréek plodu. Pod kontrolou ruky se na
kréek plodu z dorzélni strany nasadi tupy Brauntiv hak. Stfidavé na n¢j tlacime a hak otacime
do stran, dokud se trup neodd¢li. popsano (viz Ptiloha VI). V ptipadé hrozici ruptury u
poranéni matky, ale nevyviji tlak na dolni segment, ¢imz se minimalizuje riziko ruptury.

(Dolezal et al; 2007)

Misto, kde byla provedena dekapitace, se zpfistupni malym tahem za vyhiezlou horni
koncetinu. Pod zrakovou kontrolou se do mist, kde mohou vy¢nivat ostré kosti, zavadéji
dvojzubé kleste, které sjednoti nebezpecné roztiepané Casti. Pro vétsi bezpecnost extrakce
trupu se operatér zaméii na vytazeni vyhifezlé koncetiny i s raménkem, ¢imz ziska vice
prostoru. Extrakce hlavicky, ktera zlstane uvnitt, se provadi stejné, jako bylo. (Dolezal et

al; 2007)

6.1.4 Embryotomie

U objemnych, macerovanych plodi, jejichz tkadn€ se jiz rozpadaly a hrozilo, Ze se pfi extrakci
roztrhnou a zistanou uvniti délohy, bylo ¢asto nutné improvizovat, nebot’ standardni
operacni postup nebylo mozné dodrzet. Extrakce plodu se provadéla postupnym tahem
pomoci jednozubych a dvojzubych klesti. Pokud branil porodnim cestdm objem hrudniku
nebo bficha, bylo nutné ptistoupit k evisceraci (odstranéni vnitinich organit). (Dolezal et al.;

2007)
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7 DRUHY VROZENYCH VYVOJOVYCH VAD

7.1 Chromozomalni aberace

7.1.1 Downiiv syndrom

Downlv syndrom je jednou znejbéznéjSich chromozomalnich anomalii, jeji vyskyt
v populaci je pfiblizné 1 na 800 az 1 na 900 jedinct. Riziko porodu ditéte s touto trizomii se
zvySuje s vékem matky. V 90 % ptipadl je pfi¢inou ndhodnéd porucha meiotického déleni
(nondisjunkce), kterd vede k pfitomnosti nadpocetného chromozomu 21 v genetickém
materidlu. V1 % pfipadi jde o mozaiku, kdy nékteré bunky maji normalni pocet
chromozomt, zatimco jiné obsahuji nadbyteény chromozom 21, nebo jde o dédi¢nou

translokacni formu. (Prochéazka, 2020)

Piesto je az 70 % ploda stimto syndromem spontdnné potraceno. Downiv syndrom

postihuje Zeny i muze rovnomérné. (Brunecky, 1972)

U novorozence je pfitomna hypotonie, bradycefalie (plossi zahlavi), mongoloidni sklon
ocnich $térbin, kozni fasy u vnitiniho koutku oka (epikanty), maly nos, malé usni boltce a
vetsi jazyk, ktery Casto vystupuje z st (viz Pfiloha VII). Prsty byvaji kratké a na dlanich
rukou je vyrazna transverzalni opici ryha. VV srdecni se vyskytuji u 40 % ptipadi, pti¢emz
nejcastéj$i jsou defekt komorového septa, spolecny atrioventrikularni kanal a defekt
sinového septa. Mezi dalsi bézné VV se zahrnuji duodendlni atrézie a poruchy mocovych

cest. (Prochéazka, 2020)

Nicméné az 70 % ptipadi Downova syndromu nelze odhalit pouze na zékladé v€ku matky,

a proto je nutné vyuzit screeningové metody. (Chou et al., 2008)

Od roku 1987 byla pozornost vénovana souvislosti mezi niz§im vzristem déti s Downovym
syndromem a zkracenim stehenni a pazni kosti. Vyzkumy potvrdily, Ze tyto anatomické

znaky jsou Castéjsi u déti s Downovym syndromem. (Chou et al., 2008)

7.1.2 Patauiiv syndrom

Dansky védec Rasmus Bartholin v roce 1656 popsal prvni ptipad trizomie 13. Genetik Klaus
Patau popsal geneticky zéklad syndromu ve své publikaci a poté byl tento syndrom
pojmenovan po ném jako Patauliv syndrom. Je zplsoben trizomii chromozomu 13, coz

znamena, ze postizeni jedinci maji karyotyp 47, XX +13 nebo 47, XY +13. Tento typ
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syndromu neni dédi¢ny, protoze vznika v diisledku chyb pti bunééném déleni béhem prvniho

nebo druhého meiotické déleni. (Pawelec et al., 2014)

Incidence této poruchy je 1 na 20 000 novorozencii. Mezi nejcastéj$i malformace zahrnuje
tézké poruchy CNS, jako je holoprosencefalie, dale VV oka (mikrooftalmie), pfi¢emz oci
mohou byt zcela nepfitomné. USni boltce jsou Casto malformované a Casté jsou rozstépove
vady ustni dutiny. Novorozenci mohou mit nadpocetné prsty na rukou i nohou (polydaktylie)
(viz Ptiloha VIII). VétSina piipadl zahrnuje i srdec¢ni vady, poruchy uropoetického systému,
napiiklad polycystické ledviny, a VV genitdlniho syst¢ému Komplex téchto zdvaznych

malformaci obvykle vede k ¢asnému umrti v novorozeneckém obdobi. (Prochdzka, 2020)

Triplodie je spojena s Casnym potracenim, pfic¢emz t€hotenstvi obvykle neprobiha déle nez
20. tydnt. Riziko trizomii roste s v€kem matky, ale klesa s rostoucim gestacnim vékem.
Pouze malé procento déti piezije prvnich Sest mésict Zivota, obvykle umiraji na srde¢ni
selhani nebo infekce. T¢hotenstvi s plodem s trizomii 13 by mélo byt fizeno v nemocnicich
vybavenych pro tuto problematiku, z hlediska odbornych schopnosti gynekologii, ale také
s ohledem na psychologickou podporu rodict. Cisatsky ez z divodu fetalnich indikaci neni

doporucovan vzhledem k letdlnimu charakteru syndromu. (Pawelec et al., 2014)

7.1.3 Edwardsiiv syndrom

Trizomie 18, zndma také jako Edwardstiv syndrom, byla pojmenovéna podle Johna Hiltona
Edwardse, ktery ji popsal vroce 1960. Tento syndrom se vyskytuje u 1 z 6000 zivé
narozenych déti, coz jej €ini druhou nejcastéjsi trizomii. Projevuje se riznymi fenotypovymi

charakteristikami, které postihuji rizné organy a systémy. (Cesar et al., 2024)

Novorozenci trpi nizkou porodni hmotnosti vzhledem ke gestacnimu stafi, maji prominujici
zahlavi, zmenSenou dolni Celist, nizce posazené a malformované uSni boltce. Ruce maji
zat'até v pést, pricemz druhy a paty prst se piekryvaji pres treti a Ctvrty, chodidla maji
charakteristicky vzhled houpaci Zidle s vystouplymi patnimi kostmi (viz P¥iloha IX). Casté
jsou zadvazné VV srde¢ni a vzdy je pritomen tézky stupenn mentélni retardace. (Prochazka,

2020)

Nejvice viditelnym znakem je celkova ztuhlost, kterd nemusi byt ihned patrna po porodu.
Na rukou lze pozorovat syndaktylii a opi¢i ryhu. Psychicka retardace je v tomto ptipadé

téz8iho stupné. Mezi dalsi Casté VV se zahrnuji srde¢ni malformace, abnormality GIT,
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ledvinové vady a rozs§tépové vady. Progndza je velmi nepfiznivd — vétSina déti

s Edwardsovym syndromem nepftezije prvni rok zivota. (Brunecky, 1972)

7.1.4 Cri du chat syndrom

Syndrom Cri du chat je genetickd porucha zplsobend ztratou casti kratkého raménka
chromozomu 5. Poprvé byl popsdn Lejeunem v roce 1963. Je to vzadcné onemocnéni
s vyskytem od 1 na 15 000 az po 1 na 50 000 zivé narozenych déti. Mezi klinické ptiznaky
se zahrnuji charakteristicky koc€ici pla¢, podle kterého syndrom ziskal sviij nazev, vyrazné
obli¢ejové dysmorfie, mikrocefalie (viz Pfiloha X) a zdvaznéa psychomotorickd i mentalni

retardace. Specificky koci¢i plac je zplisoben abnormalitami hrtanu. (Mainardi, 2006)

Novorozenci se syndromem se vyznacuji nizkou porodni hmotnosti, epikantem, celkovou
hypotonii a nizko uloZenymi boltci. Na rukou lze pozorovat opici ryhu a distalni axidlni
triradius. (Brunecky, 1972) Mezi novorozenecké problémy se zahrnuje asfyxie, cyanotické

krize, poruchy séni a hypotonie. (Mainardi, 2006)

7.1.5 Turnertv syndrom

Turnertiv syndrom je jednou z aberaci pohlavnich chromozom, kdy dochéazi k monozomii
X chromozomu (karyotyp 45, X) nebo k strukturdlni zmén¢ jednoho z X chromozomu. Tento
syndrom postihuje pfiblizné 1 z 2500 divek, pticemz pfi poceti je vyskyt této chromozomalni

abnormality vyssi, ale vétSina plodu se spontdnné potraci. (Prochazka, 2020)

Prenatalné mtze ultrazvukové (dale jen UZ) vySetfeni ukazat rozséhly cysticky hygrom
(dutina vyplnénd tekutinou) v oblasti krku, a po narozeni mohou byt pfitomny lymfedémy
na rukou a nohou. Usni boltce jsou nizce postavené a nevyvinuté, Casto se objevuji epikanty
a malé celist. KiiZze na stranach krku je volna, coz vytvaii pterygia colli (kongenitalni fasa
krku). VV srdec¢ni (koarktace aorty a aortalni sten6za) postihuji asi tfetinu divek, a casté jsou
také VV uropoetického systému. Dalsi klinické projevy, jako je nizky vzrast, ovaridlni
dysgeneze, Siroky hrudnik a pigmentové névy, se objevuji pozdéji (viz Ptiloha XI).

(Prochazka, 2020)

Nékteré postizené divky mohou mit lehkou mentédlni retardaci nebo poruchu sluchu.
V obdobi puberty je typickd sexudlni nedospélost a primarni amenorea, zpiisobena atrofii

vajecnikil, coz vede k neplodnosti. (Brunecky, 1972)

Turneriv syndrom neni dédicné onemocnéni. Bylo vSak zjist€no, Ze chromozomalni

abnormality vznikaji v duisledku defekti v reprodukcnich buiikach, tedy oocytech a
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spermiich. Porucha je zpisobena meiotickou chybou, kterd vede k abnormélnimu poctu
chromozomtl v zarode¢né buiice, pfipadné selhanim bunécného deleni v ranych fazich

embryonalniho vyvoje. (Farhud et al., 2021)

7.1.6 Klinefelteriv syndrom

Klinefeltertiv syndrom byl poprvé popséan v roce 1942 jako endokrinni porucha zpiisobena
ptitomnosti nadpocetného chromozomu X. Mezi jeho charakteristické rysy se fadi
gynekomastie, mala varlata (viz Ptiloha XII), absence spermatogeneze, normalni az mirné
snizena funkce Leydigovych bunék a zvySend sekrece folikulostimula¢niho hormonu (déle
jen FSH). Jedna se o nejcastéjsi poruchu pohlavnich chromozomt, které postihuje pfiblizné
1 z500 muza. Klinefelteriv syndrom je také nejCast&j$i genetickou piicinou muzské
neplodnosti a vyskytuje se az u 10 % muzi s azoospermii (nepfitomnost spermii

v ejakulatu). (Jo et al., 2012)

Karyotyp 47, XXY obvykle vznikd v disledku meiotické nondisjunkce pii tvorbé
rodicovskych gamet. Riziko vzniku syndromu stoupa s vékem matky i otce. Klinefelteriv
syndrom byva nejcastéji diagnostikovan prenatalné, zatimco postnatalni diagnostika je

vzacnd, protoze chromozomalni analyzy nejsou béznou soucasti vysetieni. (Jo et al., 2012)
7.2 Vrozené vyvojové vady lebky a obliceje

7.2.1 Anencefalie

Anencefalie je vrozeny stav, pfi kterém chybi hlavni ¢ast mozku, lebka a vlasy, a to vznika
v prvnim mésici t¢hotenstvi. Hlavni pfi¢inou je selhani kranialni neurulace (embryologicky
proces, pii kterém dochazi k oddéleni prekurzorti ptedniho mozku od plodové vody).
Diagnézu je mozné stanovit jiz v t€hotenstvi. V 90 % ptipadl je hladina AFP v matetském
séru zvysena. UZ diagnostika je zaloZena na zjisténi absence horni ¢asti lebecni klenby. Mezi
diagnostiku se tadi kozni 1éze, demineralizace lebky a mikrocefalie (viz Ptfiloha XIII).
Amniotické pruhy mohou indikovat ultrasonografické (déle jen US) abnormalit. (Stumpf et

al., 1990)

Pfic¢ina anencefalie neni dosud zcela jasnd, ale data naznacuji, ze ma polygenni nebo
multifaktoridlni etiologii. Mezi mechanické faktory, které mohou narusit normalni vyvojové
procesy se fadi amniotické pruhy a adheze plodu k placenté. Pro vznik anencefalie je nutné,

aby tyto podminky nastaly béhem nebo pied za¢atkem vyvoje mozku. Vyskyt anencefalie je



UTB ve Zliné, Fakulta humanitnich studii 33

Cast¢jsi u dvojcat. Mezi matetské faktory, které byly spojeny s timto onemocnénim se fadi

prehtati a nedostatky vitaminu B9, zinku a médi. (Stumpf et al., 1990)

Té¢hotenstvi s timto onemocnénim predstavuje zvysené riziko pro plod i matku. Plody
s anencefalii jsou spojovany s polyhydramniem (patologické zvySeni objemu plodové vody

nad 2000 ml) a pfed¢asnym porodem. (Stumpf et al., 1990)

Anencefalie mlize byt zplsobena poSkozenim plodu v raném staddiu vyvoje, naptiklad
rentgenem (dale jen RTG). Velké mnozstvi ptipadi souvisi s chromozomalnimi aberacemi,
zejména translokacemi, nebo vznika jako nova mutace, pficemz pravdépodobnost opakovani

u dalsiho potomka je nizkd. (Brunecky, 1972)

7.2.2 Holoprosencefalie

Holoprosencefalie je VVV s geneticky heterogennim ptivodem, ktera vznikéd v disledku
kombinace genetickych a vnégjsich faktort. Casto se vyskytuje také v souvislosti
s chromozomalnimi aberacemi. Jedna se o poruchu vyvoje pfedniho mozku, k niz dochézi
ve 3. tydnu embryonalniho vyvoje, a zaroveil byva naruSen vyvoj stiedni Casti obliceje.
Typickym projevem je oboustranny rozstép rtu a ve vetsing piipadu i tézka malformace oka,
nékdy az pritomnost jediného centralniho oka (kyklopie). Tento stav se oznacuje také jako
holoprosencefalicka sekvence, jelikoz primarni poSkozeni prechordalniho mezenchymu
muze mit rizné dopady na vyvoj piedniho mozku a oblic¢eje (viz Ptiloha XIV). Diagnostika
je mozna jiz na konci prvniho nebo béhem druhého trimestru téhotenstvi pomoci UZ.

(Prochazka, 2020)

Vzhledem k zavaznosti této vady, kterd je neslucitelna se Zivotem, lze na Zzadost rodict
téhotenstvi ukoncit v souladu s platnou legislativou (zakon €. 66/85 Sb., vyhlaska 75/86,
ptiloha 14), a to z genetické indikace az do 24. tydne t¢hotenstvi. (Prochdzka, 2020)

7.2.3 Hydrocephalus

Prvni dolozené zminky o pfitomnosti vody v mozku makrocefalickych déti 1ze najit u
Hippokrata, nicméné samotny termin hydrocefalus se objevil az ve spisech Celsa, které
pochézeji z obdobi mezi 25 pf. n. 1. a 50. n. 1. Pfestoze byly znalosti o fyziologii a anatomii
tohoto jevu v pocatcich omezené, anatomové Galén a Antyllus se pokusili o co nejcasnéjsi
operaci, pfestoze oCekéavali nepiiznivé vysledky. Dalsi poznatky o tomto stavu pfinesli
v raném novoveéku anatomové 17. stoleti, jako Willis, Monroe, Magendie a Luschka, ktefi

se mimo jiné podileli na objevovani struktury mozkovych komor a jejich spoji. Experimenty
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v oblasti materidlovych véd v 19. a na zacatku 20. stoleti, spolu s modelem obstrukéniho
hydrocefalu Waltera Dandyho, ktery vyuzival injekci fenolsulfonftaleinu, pfispély
k souc¢asnému porozuméni rozdilu mezi komunikujicim a nekomunikujicim hydrocefalem.

(Hochstetler et al., 2022)

Hydrocefalus je diagnostikovan na zakladé klinickych kritérii a vyznacuje se abnormalnim
hromadénim mozkomis$niho moku (viz Pfiloha XV), které muize, ale nemusi byt spojeno se
zménami intrakranidlniho tlaku. Primérni hydrocefalus miize souviset s mnoha genetickymi
faktory ovliviiujicimi nitrodé€lozni vyvoj. Klicové je, Ze tyto genetické mutace byly spojeny
s poruchami buné¢né signalizace, vyvoje a proliferace v CNS. Priméarni hydrocefalus mtize
byt také nasledkem vyvojovych poruch souvisejicich s VV CNS. Mezi né se tadi defekty
neuralni trubice, arachnoidalni cysty, Chiaritho malformace a Dandy-Walkertiv syndrom.
Sekundérni hydrocefalus mize mit rizné pfic¢iny, mezi které fadime infekce, krvaceni a

traumatické poskozeni. (Hochstetler et al., 2022)

Rozsifeni mozkovych komor miize byt disledkem rtznych pficin, mezi které se tadi

krvéaceni do CNS nebo infekce prodélané béhem nitrodélozniho vyvoje. (Prochazka, 2020)

7.2.4 Rozstépové vady

Rozstép rtu a/nebo patra se vyskytuje priblizné u 1 z 1000 novorozencii. Spojeni dvou ¢asti
maxilarnich vybézka s nazomedidlnim vybézkem probihd pfiblizn¢ 35. den tchotenstvi,
zatimco spojeni patrovych desticek nastava mezi 8. a 9. tydnem. Multifaktoridlni dédi¢nost
hraje roli u 20 % rozstépovych vad dutiny Ustni, pfi¢emz zevni teratogenni faktory mohou
byt pricinou az v 60 % ptipadi. Rizné typy téchto vad jsou také Casté u chromozomalnich

abnormalit nebo jako souc¢ast geneticky podminénych syndromi. (Prochazka, 2020)

Vada miize postihnout pouze ret (jednostranny nebo oboustranny), pouze patro
(palatoschizis) nebo kombinaci rtu, cCelisti a patra, coz oznacujeme jako
cheilognathopalatoschisis. Atypické rozstépy mohou byt umistény ve stfedni ¢asti (naptiklad

v oblasti nad rtem) nebo Sikmo (naptiklad na tvaii a vicku). (Prochazka, 2020)

V 70 % ptipadi postizenych déti se vyvine nesyndromicky rozstép rtu a/nebo patra, to
znamena, ze nedochazi ke spojeni s jinymi vadami, bez behaviordlnich nebo kognitivnich
zmén. Ostatnich 30 % souvisi s poruchami mendelovského typu (dominantni autozomalni,
recesivni autozomdalni nebo vézané na X), chromozomalnimi, teratogennimi nebo

ojedinélymi ptipady zahrnujici mnohocetné VV. (Paranaiba et al., 2010)
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Je obecné uznavano, ze rozSté€p rtu a/nebo patra méa vice pfi¢in s environmentalnimi a
genetickymi komponenty. Mezi rizikové environmentalni faktory pro rozstép rtu a/nebo
patra patii matefskd dieta a vitaminové suplementy, pozivani alkoholu, koufeni, uzivani
antiepileptik v prvnim trimestru a mat¢in vék. (Paranaiba et al., 2010)

Rozstép rtu je diagnostikovan v prubéhu druhého trimestru t€hotenstvi, zatimco diagnostika
vadu, nebo zda je spojena s jinymi malformacemi ¢i chromozomalnimi abnormalitami, kdy
je Casto pritomna i mentdlni retardace. Pokud je vada izolovand, progn6za po narozeni byva
ptizniva. Chirurgicka korekce rozstépu rtu se provadi jiz nékolik dni po narozeni, u rozstépu

patra do jednoho roku véku. (Prochazka, 2020)

Pied téméft 400 lety Fabricius z Aquapendente zaznamenal u postizenych kojenct problémy
s krmenim zpisobené rozs§tépem patra a/nebo rtu, které vedly k podvyzivé a naslednému
umrti. Pro uspé$né kojeni je nezbytny negativni intraoralni tlak, ktery vSak pfi rozstépu patra
nelze vytvoftit. Naopak u izolovaného rozstépu rtu je kojeni obvykle mozné, protoze prsni

tkan zeny dokdze vyplnit vznikly defekt. (Habel et al., 1996)

7.3 Poruchy kostniho systému

Koncetinové vady jsou velmi rozsifena skupina VV viditelnych bud’ hned po narozeni, nebo
se vyskytuje az v dob¢ postnatalniho ristu. Vyvoj koncetin za¢ina vznikem koncetinovych
pupentl, které se tvoii na bocni strané trupu mezi 24. a 26. dnem embryondlniho vyvoje.
Dolni koncetinové pupeny se zacinaji formovat asi o 5 dni pozd¢ji. VV koncetin se vyskytuji
s frekvenci 0,1 az 1 na 1000 Zivé narozenych déti. Tyto vady lze klasifikovat riznymi
zpusoby, pticemz Swansonova klasifikace z roku 1978 je déli do 7 skupin na poruchy vyvoje
¢asti koncetin, poruchy diferenciace a oddéleni koncetiny, zdvojeni struktury, nadmérny a
nedostatecny rust, vrozené konstrikéni syndromy a generalizované skeletalni abnormality.
Mezi nejcastéjsi vady se fadi syndaktylie, ktery je v pfipadé izolovaného vyskytu a pouze
koncetiny) a fokomélie (vazny podélny defekt, kdy ruka naseda pifimo na ramenni pletenec
a noha na panevni pletenec). Pokud béhem embryonalniho nebo fetalniho vyvoje dojde
k poskozeni plodovych oballi, mohou se vytvofit amniové pruhy, které zaskrcuji koncetiny.
Dtsledkem muze byt amputace, porucha vyvoje pod mistem zaSkrceni, coz vede

k oligodaktylii (chybéni prstit), zkraceni nebo dokonce polydaktylii. (Prochazka, 2020)
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7.3.1 Achondroplazie

Achondroplazie se v populaci vyskytuje s frekvenci 1 z 10 000 a predstavuje poruchu
endochondrélni osifikace s autozomalné¢ dominantnim typem dédicnosti. Jeji pfic¢inou je
mutace genu FGFR3 (fibroblastového rustového faktoru receptoru 3). Novorozenec
narozeny v terminu ma 42—45 cm, vyznacuje se zvétSenou hlavou, snizenym kofenem nosu
a zkracenymi hornimi i dolnimi koncetinami. Prsty na rukou jsou kratké a maji
charakteristické rozlozeni pfipominajici trojzubec. Obratle maji maly, kubicky tvar. V
dospélosti dosahuji zeny vysky 124-129 cm, muzi 131-138 cm, pfi¢emz intelekt ziistava
neporuseny. Pokud jsou oba rodice osoby s achondroplazii primérné vysky, vznika tato vada
v disledku nové dominantni mutace (viz Pfiloha XVI). Prenatdlni diagnostika je mozna
prostiednictvim DNA analyzy zaméfené na mutaci genu FGFR3, ktera se provadi z
choriovych klkt nebo plodové vody. Dalsi moznosti je preimplantacni genetické testovani.

(Prochazka, 2020)

7.3.2 Vyvojova dysplazie kycelniho kloubu

Vyvojovéa dysplazie kycelniho kloubu se vyskytuje u 3 az 4 na 100 narozenych déti, Castéji
divek. Rizikem vyskytu miizou byt novorozenci narozeni v poloze koncem panevnim,
pozitivni rodinnd anamnéza, nevybavna abdukce kycle nebo polohova anomalie nohou.
Lécba by méla byt zahajena co nejdfive, nejpozdéji do Sesti tydnti. U mirnéjsSich forem je
doporuceno Siroké baleni (dvé latkové pleny navic k udrzeni abdukce), zatimco u t€zSich
forem se pouzivaji Wagnerovy puncosky nebo Pavlikovy timeny (viz Ptiloha XVII), coz
prokazatelné zlepSuje vysledky. Pokud nedojde k naprave, je nezbytnd operacni repozice a
nasledna sadrova fixace. Progndza pii v€asné diagnostice a 1écbé je ptizniva, ptiCemz u vice

nez 90 % déti dojde k uplné funkeéni a anatomické napraveé. (Prochazka, 2020)

Screening vyvojové dysplazie ky&elniho kloubu byl v Ceské republice zaveden v roce 1977.
Kazdy novorozenec je béhem pobytu v porodnici vySetfen pediatrem, ktery se zaméfuje na
klinicky stav kycelniho kloubu, ptfi¢emz se provadi Ortolaniho a Barlowiv test. VySetfeni
zahrnuje hodnoceni rozsahu abdukce a zevni rotace kycle a pfipadné zjiSténi preskakovani
hlavice stehenni kosti. Tento proces je provadén ortopedem minimalné Sest hodin po porodu.
Pokud novorozenec neni vySetfen ortopedem piimo v porodnici, je nutné provést prvni
vysetieni do 14 dnt véku. V Ceské republice se provadi troji screening, to je vysetfeni

v porodnici, poté v Sesti tydnech a nasledné ve ttech mésicich veku ditéte. (Prochazka, 2020)
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7.4 Poruchy nervového systému

Neurélni trubice za¢ina sviij vyvoj 20. den po oplodnéni a je zcela uzaviena do 28. dne.
Nejintenzivnéjsi vyvoj CNS probihd mezi 3. a 12. tydnem, kdy dochazi k proliferaci
neurontl, jejich migraci, tvorbé synapsi a myelinizaci. Tento proces pokracuje béhem
embryonalniho a fetdlniho vyvoje a trva jesté¢ 2 az 3 roky po narozeni. Vyvoj mozku je
jednim z nejdelSich procesti mezi organy a je nejvice zranitelny negativnimi faktory, jako

jsou alkohol nebo infekce. (Prochazka, 2020)

Anomalie CNS jsou druhym nej¢astéjSim typem V'V, hned po srde¢nich vadach. Piestoze se
defekty CNS mohou lisit podle regionti a geografickych oblasti, odhaduje se, ze postihuji 1
az 10 déti na 1000 zivé narozenych. V soucasnosti Ize tuto skupinu VV diagnostikovat
meéfenim hladiny AFP. DalSimi metodami prenatalni diagnostiky US nebo magnetické

rezonance (dale jen MR). (Aydin et al., 2019)

7.4.1 Spina bifida

Pted rokem 1960 ptezivalo pouze 10 az 12 % vsech piipadd spina bifida. Chirurgové

cey

vétSinou odkladali 1é¢bu az do dosazeni dvou let, protoze se domnivali, Ze do té doby pieziji

v

jen nejsilngjsi jedinci. (Pruitt, 2012)

Spina bifida je vrozena porucha, pfi niz se patef neuzavie spravné (vzniké rozstép) kvuli
nedostatenému uzavéru embryondlni nervové trubice béhem 4. tydne tchotenstvi.
kdyz se micha na zadni stran¢ plodu nebo novorozence spravné neuzavie. Misto toho zlstava
odkryté a tvoii mekkou tkan, kterd Casto vycniva a miize byt obklopena vackem tvofenym
mozkovymi obaly (viz Ptiloha XVIII). Tento stav je ozna¢ovan jako bifida cystica. (Copp
et al., 2016)

Osoby s myelomeningokélou €asto vykazuji znamky neurologickych deficitli motorickych
a senzorickych pod trovni léze. To miize vést k ochrnuti dolnich koncetin nebo k slabosti,
coz znemoziuje nebo komplikuje chiizi, a také ke ztraté citlivosti, kterd zvysuje riziko
vzniku otlakd. BéZné se objevuje fekdlni a mocova inkontinence, taky vyhfez zadniho
mozku (Chiariho malformace) a hydrocefalus, ktery mize vyzadovat instalaci bypassu.
Casto se vyskytuji ortopedické problémy, jako je napiiklad klubova noha (talipes), ztuhlost
kloubti (kontraktury), vykloubeni kyc¢le, zaktiveni patete (skolidza) nebo nadmérné prohnuti

zad (kyfoza). (Copp et al., 2016)
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Je jiz delsi dobu znamo, ze na vznik defektl neuralni trubice (déle jen NTD) maji vliv
genetické i negenetické vlivy. Dle vyzkumt z 60. let 20 stoleti v Jiznim Walesu, Glasgow a
Londyné byla dédicnost odhadnuta na 60 % az 70 %, na zéklad¢ vyskytu mezi sourozenci
postizenych osob. Syndromické piipady NTD tvoii méné€ nez 10 % a vyskytuji se naptiklad
u chromozomalnich aberaci. Vice diikazi naznacuje, Zze vznik nesyndromovych NTD je
spojen s multifaktoridlnim modelem, zahrnujicim jak genetické faktory, tak i1 vlivy
z prostfedi. Mezi negenetické vlivy, které ovliviiuyji riziko NTD, je nejzndméjsi nedostatek
vitaminu B9. Kyselina listova (vitamin B9) byla vyhlaSena jako moderni uspéch v oblasti
vetejného zdravi pro prevenci NTD. Uzivani multivitaminového doplitku obsahujiciho tento
vitamin nasledn¢ snizilo riziko vyskytu NTD u Zen, které v minulosti tento problém zazily.

(Copp et al, 2016)

Lécba myelomeningokély zahrnuje operaci do 48 hodin po narozeni. Détska zada jsou
zaviena s cilem snizit riziko vzestupné infekce, kterd by mohla vést k rozvoji meningitidy.
Prvni Uspé$nd operace spina bifida in utero byla zaznamenana v roce 1998. Studie
Management of Myelomeningocele Study, podporovana National Institues of Health, méla
za cil posoudit, zda intrauterinni oprava myelomeningokély mezi 19. a 25. tydnem
téhotenstvi pfinasi lepsi vysledky ve srovnani se standardnim postnatalni neurochirurgickou
korekei. Studie Management of Myelomeningocele Study zahrnovala dva vysledky. Prvnim
bylo kombinované hodnoceni zahrnujici imrti plodu nebo novorozence nebo potiebu
zavedeni ventrikuloperitonealniho zkratu do 12 mésicti véku. Druhym pak posouzeni

mentalniho vyvoje a motorickych funkci ve 30. mésici véku. (Copp et al., 2016)
7.5 Poruchy traviciho systému

7.5.1 Vrozena brani¢ni kyla

Vrozena brani¢ni kyla je vzacnd vada branice, vyskytujici se u 11 z 2500 porodd, a je

charakteristicka pfesunem bfiSnich organii do hrudni dutiny. (Marseglia et al, 2015)

Ptiblizné 85 % bréani¢nich defektl se vyskytuje na levé strané, 13 % na pravé strané a pouze
2 % jsou oboustranné. V disledku moderniho prenatalniho UZ screeningu je nyni vrozena
brani¢ni kyla odhalena pfed narozenim v 60 % az 70 % ptipadd. To umoziuje vcasné
odeslani do specializovanych multidisciplinarnich center, kterd poskytuji rodindm
poradenstvi, zajist'uji optimalni intervence a organizuji nejkomplexnéjsi péci o novorozence

s timto onemocnénim. (Abbasi et al., 2024)
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7.5.2 Atrézie jicnu

Atrézie jicnu je nejcastéjSi VV jicnu s incidenci 1 ptipad na 3500 Zivé narozenych déti.
Klasifikace této anomalie zavisi na umisténi atrézie a ptitomnosti ptipadné pistéle spojujici
jicen s prudusnici (viz Pfiloha XIX). Klinicky bylo popsano pét riznych variant. (Marseglia

et al., 2015)

Na atrézii jicnu miZze pfi porodu upozornit pfitomnost hydramnionu (zmnoZeni plodové
vody), vyrazné slinéni novorozence a pfedevsim zvracenti, které se objevuje ihned po podéani
stravy. Pouze 8 % ptipadl se vyskytuje izolované, zatimco u vétSiné ptipada je pritomna

pistel spojujici jicen s dychacimi cestami. (Brunecky, 1972)

Tato vada se vyskytuje v 50 % spoleéné s dalsimi VV a u 85 % piipadu je pritomna
tracheoezofagedlni pistél. Prenatdlni UZ vySetieni mlze odhalit polyhydramnion a

hyperechogenni intestinum. (Prochdzka, 2020)

7.5.3 Omfalokéla

Omfalokéla je jednim z nejcastéjSich vrozenych defektii predni bfisni stény. Vyskytuje se u
jednoho z 3000 az 10 000 zivé narozenych déti a je charakterizovana absenci bfisnich svald,
fascii a kiize, coz je disledek nedostatecného uzavieni biisni stény u embrya pred 9. tydnem

téhotenstvi. (Marseglia et al., 2015)

Omfalokéla vznika v disledku poruchy névratu sttevnich kli¢ek z pupecniku zpét do btisni
dutiny béhem nitrodélozniho vyvoje. Za normdlnich okolnosti ¢ast stfev na urcitou dobu
pfechodné vstupuje do pupecniku, coz je ozna¢ovano jako fyziologické herniace, a mezi 10.
a 12. tydnem téhotenstvi se klicky vraceji zpét. Pokud vSak tento proces neprobéhne spravneé,
vyhtezlé organy zistdvaji az do porodu v membranou krytém vaku tvofeném peritoneem
(viz Ptiloha XX). Omfalokéla je pfitomna u poloviny chromozomaélnich syndromt, a proto
je pfi jeji UZ detekci doporuceno podrobné UZ vysetieni ke zjisténi dalSich VV a provedeni

amniocentézy pro stanoveni karyotypu plodu. (Prochazka, 2020)

7.5.4 Gastroschiza

Gastroschiza je popisovana jako extraumbilikalni herniace stfeva bez zakryti vaku ptes
defekt predni bfisni stény (viz Ptiloha XXI). Vyskytuje se u 1 z 600 zivych déti. (Marseglia
et al., 2015)
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K vyvoji této vady dochédzi ve 4. tydnu embryondlniho vyvoje v dasledku naruseného
spojeni bo¢nich zahybti téla embrya ve stfedni linii, coz zpisobuje vyhtez btisnich organt.
Diagnostikovat ji 1ze UZ vySetfeni na konci prvniho nebo béhem druhého trimestru
téhotenstvi. Typickym nélezem jsou zvySené hodnoty AFP v krvi matky. V soucasnosti
dosahuje chirurgicka 1écba uspésnosti az 90 % a zahrnuje pouziti ochranné sitky, kterd
docasné kryje stfevni klicky. Tento postup umoziuje jejich postupny navrat do bti$ni dutiny

a zérovei snizuje riziko poskozeni dalSich organt. (Prochazka, 2020)

7.5.5 Stifevni malrotace

Stfevni malrotace je vrozena porucha souvisejici s abnormalni rotaci a fixaci stfedniho stfeva
behem vyvoje plodu (viz Piiloha XXII). Vznika v disledku netplné nebo zcela chybéjici
rotace primitivnich stfevnich kli¢ek kolem mezenterické tepny superior. Tato anomalie se
muze vyskytovat samostatné nebo ve spojeni s jinymi VV. Jedna se o vzacné onemocnéni
s vyskytem ptiblizné 1 na 10 000 jedinct. U novorozencti je diagnostikovano 50 % az 70 %
ptipadu, pfi¢emz polovina z nich se projevi béhem prvniho tydne Zivota a vice nez 60 % do

konce prvniho mésice. Cast&ji jsou postizeni chlapci nez divky. (Marseglia et al., 2015)

Wang a jeho kolegové rozd€luji stievni malrotaci do Ctyt typl: nerotace, malrotace, obracena
rotace a paraduodendlni hernie. Kviili nedostatecné fixaci stfevniho mezenteria se malrotace
mize projevovat akutnimi nebo chronickymi obtizemi. Akutni formy zahrnuji stievni
obstrukci, kterd miize vést i k ndhlému umrti kojence. Chronické ptiznaky, jako je
intermitentni sttevni nepriichodnost, zahrnuji bolesti bficha, nadymani, zacpu, pocit plnosti

po jidle a epigastrické nepohodli. (Marseglia et al., 2015)

7.6 Poruchy kardiovaskularniho systému

Poznatky o fyziologii a patologii srdecnich VV se béhem 19. a zac¢atkem 20. stoleti postupné
Sitily. V 40. letech 20. stoleti doslo k vyznamnému pokroku v chirurgickém pfistupu k 1é€bé
VV srde¢nich, kdy muzi, kteti se tehdy podileli na této oblasti, se dnes povazuji za hlavni
Cinitele v této specializaci. Houston a Texas Medical Center se staly lidry v oblasti chirurgie
VV srdec¢nich, kde byla prace popsana, aplikovéna a rozsifena. Vrozenda srdecni chirurgie
v Houstonu byla vyrazn€ ovlivnéna praci Dentona A. Cooleyho. V prib¢hu jeho
pocatecniho chirurgického Skoleni dosSlo k pokroku v kardiochirurgii, coZz umoznilo
uspésnou l1écbu Ctyt zavaznych VV srdecnich a to Fallotovy tetralogie, otevien¢ho ductus

arteriosus, koarktace aorty a plicni stendzy. (Takach et al., 1997)
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Vyvoj srde€nich struktur za¢ina ve 3. tydnu embryonalniho vyvoje a je dokoncen v 8. tydnu
gestace. Srde¢ni VV se fadi mezi nejcastéj$i malformace. Pokud se vyskytuji izolovanég, maji
multifaktorialni dédi¢nost, zatimco v kombinaci sdalS§imi VV mohou souviset
s chromozomalnimi abnormalitami. (Prochdzka, 2020)

Izolované V'V srdecni predstavuji Sirokou skupinu defekti, mezi nimiz jsou nejcastéjsi
cyanotické srdecni vady, kam se fadi transpozice velkych cév, koarktace aorty, Fallotova

tetralogie a hypoplasticky levy srde¢ni syndrom. (Prochazka, 2020)

Prenatalni UZ screening provadény mezi 18. a 22. tydnem tchotenstvi dokéze odhalit
pfiblizné v 60 % téchto vad, pficemz vétSina z nich je chirurgicky fesitelna. Kritické srde¢ni
vady vSak vyzaduji v€asny chirurgicky zakrok, proto je doporuceno, aby se porod uskutecnil
ve specializovanych centrech s neonatalni intenzivni pé¢i a ndvaznosti na kardiochirurgicka

pracovisté. (Prochazka, 2020)

7.6.1 Fallotova tetralogie

Fallotova tetralogie, znamé také jako La Maladie Bleue, byla poprvé popsana Louisem
Arthurem Etiennem Fallotem v roce 1888. Jde o kombinaci anatomickych srde¢nich vad,
které spoleéné ovliviiuji fyziologii srdce. Mezi hlavni charakteristiky se fadi defekt
komorového septa, abnormdlni pfipojeni aorty, kterd Castecné piekryva prepazku mezi
komorami, obstrukce vytokového traktu pravé komory a hypertrofie pravé komory.
Zavaznost jednotlivych slozek se miize lisit, coz ovliviluje projevy onemocnéni a 1é¢bu. Tato
vada se vyskytuje pfiblizn€ u 3 z 10 000 zivé narozenych déti a je nejcastéjsi cyanotickou
srde¢ni vadou, ktera se objevuje u hospitalizovanych pacientii po novorozeneckém obdobi.

Celkové predstavuje az 10 % vSech VV srdecnich. (Bailliard et al., 2009)

Fallotovu tetralogii lze prenataln¢ diagnostikovat ve 12. tydnu gestace, avSak populacni
studie ukazuji, ze pti porodnickém UZ screeningu je odhalena jen polovina piipadii.

(Bailliard et al., 2009)

Definitivni chirurgickd oprava, kterd se provadi kardiopulmonalnim bypassem, zahrnuje
uzavieni defektu komorového septa pomoci naplasti, zmirnéni subpulmonalni obstrukce a
v pfipad€¢ potieby rekonstrukci plicnich tepen. Novorozeneckd korekce vcas zmirfiuje
zatizeni srdecnich komor a eliminuje riziko plicni stendzy, které miiZze vzniknout po
paliativnim vykonu. Usp&iné operovani novorozenci obvykle nevyzaduji vice nez jednu

intervenci v prvnim roce Zivota, avSak v pribchu Zzivota je potieba dalSich zékroku.
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Dlouhodobé vysledky 1é€by ukazuji, ze 85 % pacientl, ktefi se narodili s Fallotovou
tetralogii pred vice nez 30 lety, stale Ziji a pfi absenci zdvaznych komplikaci mohou vést

normalni zivot, véetné moznosti uspésného téhotenstvi. (Bailliard et al., 2009)

7.6.2 Otevieny ductus arteriosus

Otevieny ductus arteriosus se objevuje u 20 % az 50 % novorozencl narozenych pied 32.
tydnem gestace a miize postihnout az 60 % déti narozenych pied 29. tydnem. Kvili moZnosti
spontanniho uzavieni ductus arteriosus je otdzka jeho 1écby stdle pfedmétem diskuzi.
Moznosti 1écby zahrnuji konzervativni pfistup, farmakologickou 1é¢bu, chirurgické
podvazani a transkatétrovy uzavér. Pfesto stdle neexistuje jednotny pfistup k fizeni.
Chirurgické podvazani se obvykle zvazuje tehdy, pokud jiné metody selhaly nebo jsou
nevhodné. Nékteré studie naznacuji, ze tento zakrok miize byt spojen se zvySenou neonatalni
umrtnosti, kratkodobymi komplikacemi, retinopatii nedonosenych déti, bronchopulmonalni

dysplazii a neurovyvojovym postizenim v raném véku. (Park et al., 2021)

V soucasné dobé¢ je chirurgicky zakrok stale vyuZzivan u novorozenci s velkymi zkraty
zpusobujicimi respiracni selhani, zejména pokud je pravdépodobnost spontdnniho uzavéru
nizka. Pfesna rovnovaha mezi piinosy a riziky chirurgického zakroku oproti konzervativni
1€¢bé vsak dosud nebyla plné€ objasnéna. Po zvetejnéni Cochrane Review v roce 2008 se jiz
neuptednostiiuji profylaktické nebo ¢asné podvazy, a 1écebné strategie se posouvaji smérem
ke konzervativngjSim postupiim. Tento pfistup vSak nemusi byt dostateCny pro vysoce

rizikové pacienty, ktefi vyzaduji okamzitou intervenci. (Park et al., 2021)

7.6.3 Koarktace aorty

Koarktace aorty je vrozena srde¢ni vada, ktera postihuje 2,5 az 4 na 10 000 Zivé narozenych
déti. Existuji dve hlavni druhy a to kriticka koarktace, ktera se projevi do dvou mésict a bez
1écby vede k umrti, a asymptomaticka forma, ktera se projevi pozdéji hypertenzi na hornich
koncetinach. Kriticka koarktace tvoti asi 60 % piipadl a ¢asto zlstava nediagnostikovana.

(Hoffman, 2018)

Diagnostika je obtizna, protoze obstrukce se objevuje az nékolik dni po narozeni, kdy uz dité
muize byt propusténo z nemocnice, a nejsou pritomny typické srdecni Selesty. Nékteré
ptipady lze zachytit screeningem pulzni oxymetrii, ale vétSina zistava nerozpoznéana. Fetalni
echokardiografie mize koarktaci odhalit, ale ani odbornici ji vzdy nezachyti, proto neni

spolehlivou metodou pro bézné pouziti. Skandinavské studie ukazaly, ze vice nez polovina
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novorozencl s touto vadou byla propusSténa bez diagndzy, pficemz vétSina nebyla
rozpoznana do paté¢ho dne zivota. Studie v Kalifornii zjistila, ze 27 % téchto déti zemielo

bez diagnozy v praméru 17 dni. (Hoffman, 2018)

Nejlepsi prevenci je 1ékaiska kontrola mezi tietim a sedmym dnem zivota se zaméfenim na
femoralni pulsy — pokud jsou oslabené, je nutna okamzita hospitalizace. ZhorSeni stavu byva
rychlé, a proto neni vhodné vyckavat. U novorozenct v Soku je nutné vyloucit obstrukci
levého srdce (napiiklad aortalni stendzu ¢i koarktaci), kterd byva nejcastéjsi pri¢inou po
sepsi. Srde¢ni Selesty byvaji nevyrazné, elektrokardiogram ukazuje hypertrofii pravé
komory misto levé, a RTG odhaluje zvétSené srdce s plicnim edémem nebo levopravym

zkratem. Casty nalezem je i hepatomegalie (zvétSeni jater). (Hoffman, 2018)

Lécba zahrnuje bud chirurgicky zékrok, nebo balonkovou dilataci se stentovanim.
Nejcastejsi operacni techniky spocivaji v odstranéni zzené oblasti a opétovném spojeni

aorty nebo v napojeni sestupné aorty na aortalni oblouk. (Hoffman, 2018)

7.7 Poruchy urogenitalniho systému

Vyvoj ledvin a mocovych cest probihd mezi 4. a 7. tydnem téhotenstvi. Jakékoli naruseni

tohoto procesu mtize vést k riznym vrozenym anomaliim. (Prochazka, 2020)

7.7.1 Ageneze ledvin

wewr

tvorba fetdlni moci vede k vyraznému sniZzeni mnozstvi plodové vody (oligohydramnion)
coz zpusobuje kompresi plodu, omezenou pohyblivost a nasledny rozvoj deformaci.
Soucasné dochazi k poruse vyvoje plicnich alveoltl, coz vede k tézké respiracni insuficienci

po narozeni. (Prochazka, 2020)

Typické klinické projevy zahrnuji abnormalni, strnulé postaveni koncetin (pedes
equinovari), svrastélou kiizi, nizko nasedajici uSni boltce a oblicej s charakteristickym
stafeckym vzhledem. Tento stav je oznaCovan jako syndrom Potterové nebo

oligohydramnionova sekvence. (Prochdzka, 2020)

7.7.2  Vrozené poruchy ureteru

Nejcastejsi anomalii mocovodu je jejich zdvojeni (ureter duplex), kdy mohou ustit mimo
mocovy méchyt a zplisobovat enurézu ureterica. V téchto ptipadech je kranidlni mocovod

vzdy uloZen kaudalnéji a medialnéji oproti ektopickému vyusténi. Dalsi VV mocovodu
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zahrnuji divertikl ureteru a slep¢ koncici mocovod, které mohou vést k chronické pyurii
(pritomnost velkého mnozstvi leukocytdi, az hnisu v moci). Dalsi megaloureter, jehoz
pfi¢inou je primarni neuromuskuldrni dystonie zpiisobena nedostatkem parasympatického
plexu ve stén¢ mocovodu. Ureterocele, coz je cystické rozsiteni vezikalniho sti mocovodu,
které vy¢niva do lumen mocového méchyie. Vezikouretralni reflux, vznikajici v disledku
roz§iteni a nedomykavosti usti mo¢ovodu v mo¢ovém meéchyti, coz vede ke zpétnému toku

moci do ledviny a nésledné dilataci mocovodu. (Brunecky, 1972)

7.8 Vrozené vady genitalu

VVV vnitintho a zevniho pohlavniho ustroji u muzii a Zen zahrnuje Sirokou skupinu
abnormalit, které jsou vétSinou diagnostikovany az v obdobi dospivani. U novorozencti se
objevuji vady zevniho genitalu, pficemz v pfipad¢ nejasného pohlavi je nezbytné provést
chromozomalni vysetieni pro ureni genotypu. U chlapct je nejbéznéjsi hypospadie, kde
mocova trubice vyustuje na spodni strané penisu. U divek se mize objevit hypertrofie
klitorisu, nékdy az v t&€z8i formé, kdy klitoris nabyva tvaru penisu a spoji se s labii — jedna
se o zensky pseudohermafroditismus. Nejcast¢jSi pfiinou téchto vad je autozomalné
recesivné dédicnd kortikalni adrenalni hyperplazie, znama jako adrenogenitalni syndrom.

(Prochazka, 2020)

7.8.1 Hypospadie

Rozstép predni Casti mocové trubice se vyskytuje ptiblizné€ u 1 z 3000 novorozenych divek,
pficemz mocova trubice Usti do pfedni stény vaginy, coz vede k inkontinenci moci. U
chlapcii je tato vada Castéjsi a vyskytuje se 1 na 300 narozenych a podle rozsahu rozstépu se
rozliSuji rizné formy napiiklad hypospadie glandis, skrotalis a perineoskrotalis.
pfipominaji velké stydké pysky, zatimco je penis nedostatecné vyvinuty a vzhledové

pfipomina klitoris, umistény v horni ¢asti roz§tépového Sourku. (Brunecky, 1972)

7.8.2 Kongenitalni adrenalni hyperplazie

Kongenitalni adrenalni hyperplazie vznika v disledku nedostatku enzymt podilejicich se na
metabolismu steroidli. Vyskytuje se u 1 z 12 000 novorozenctli. Nejcastejsi pricinou je
nedostatek enzymu 21-hydroxylazy, coz vede ke sniZzené produkci kortizolu a aldosterolu a
zaroven nadmérné tvorbé androgenti. U divek to zptsobuje virilizaci (rozvoj druhotnych

muzskych pohlavnich znakli u Zen), zatimco novorozeni chlapci maji genitdl normalniho
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vzhledu. V 80 % ptipadi se jednd o zavaznou formu poruchy, pfi které chybi jak kortizol,
tak mineralokortikoidy — tento stav je znam jako solna forma. Klinické projevy se objevuji
nékolik dni po narozeni a zahrnuji hyperkalemii, dehydrataci, acidézu a v tézkych piipadech
az Sokovy stav. Diky novorozeneckému screeningu 1ze vadu v¢as odhalit, zahdjit 1é¢bu a tim

ptedejit metabolickému rozvratu a pozd¢jSimi rozvoji pfedcasné puberty. (Prochazka, 2020)

7.8.3 Kryptorchismus

Kryptorchismus oznacuje stav, kdy varle neni pfitomné v Sourku. Pii narozeni se nesestouplé
varle vyskytuje u 4 % novorozencti, avSak do prvniho roku zivota tento podil klesa.
RozliSujeme na dva hlavni typy retentio testis, kdy varle zlstava zadrzeno na své ptirozené
draze sestupu, nejcastéji v tiiselném kanalu (70 % ptipadi) nebo retroperitonedlne (25 %
ptipadll) a ectopia testis, kdy se varle nachazi mimo fyziologickou drahu sestupu, naptiklad
v panvi za moc¢ovym méchyiem, v Douglasové dutin€, na hrazi, v oblasti podbtisku, na

vnitini strané stehna nebo u kotfene penisu. (Brunecky, 1972)
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8 PRENATALNI DIAGNOSTIKA

Novorozenecky screening je v dnes béznou praxi ve vSech rozvinutych zemich. Ve
Spojenych statech vétSina statl v ramcei statnich programi vefejného zdravi, provadi v ramci

prvnich dnt Zivota vysetfeni minimalné 29 onemocnéni. (Burke et al., 2011)

8.1 Historie prenatalni diagnostiky

Novorozenecky screening byl zaveden v 60. letech 20. stoleti s cilem definovat specifické
onemocnéni — fenylketonurii. Testovani novorozencl na tuto onemocnéni bylo prevzato
z tiicetiletého vyzkumu zaméfeného na objasnéni jejiho biochemického zikladu, vyvoj
dietni 1écby a utvofeni spravné diagnostické metody. Zékladni specificitou screeningu
fenylketonurie byla casova naléhavost — déti s timto onemocnénim musely byt rozpoznani

do 2 az 3 tydnt po narozeni, z divodu efektivniho vyuziti dietni 1écby. (Burke et al., 2011)

V dalsich letech po zavedeni screeningu fenylketonurie doslo k rozsifeni poctu testovanych
stavii. Mezi n¢ byl zafazen i vrozeny hypotyreoidismus, negenetické onemocnéni
s obdobnou ¢asovou naléhavosti jako u fenylketonurie. V¢asné zahdjeni 1écby kongenitalni

hypotyredzy ptedchazi porucham riistu a kognitivnim deficitim. (Burke et al., 2011)

V 90. letech byla ptfedstavena tandemova hmotnostni spektrometrie, ktera rozsitila mnozstvi
vysledkt dostupnych pro novorozenecky screening. Tandemova hmotnostni spektrometrie
umoziuje detekci mnoha metabolitl a vice nez 50 metabolickych onemocnéni, z nichz

n¢které nejsou dosud dobte popsany nebo nemaji kone¢nou 1écbu. (Burke et al., 2011)

Vroce 1970 byla poprvé popsana prenatilni diagnostika Downova syndromu pomoci
genetickych testil fetdlnich bun€k z plodové vody. Na zacatku 70. let britsti védci objevili
spojitost mezi zvySenou hladinou AFP v matefské krvi a vyskytem NTD u plodu. Tento
objev naznadil, ze screening AFP v matefské krvi by mohl identifikovat t€¢hotenstvi se

zvySenym rizikem téchto VV. (Burke et al., 2011)

Pro screening Downova syndromu bylo od roku 1992 vytvoteno vice sérovych ukazatelil
zahrnujici sérovy AFP, volny B-lidsky choriovy gonadotropin, nekonjugovany estriol (dale
jen uE3) inhibin A a pregnancy associated plasma protein A (déle jen PAPP-A). Uspé&$nost
odhaleni tohoto onemocnéni v prvnim trimestru a pomoci quadruple testu ve druhém
trimestru se ve screeningu zvysila na 80 % az 90 %. (Chou et al., 2008) Prenatdlni

diagnostika se skladda z klinickych, laboratornich a UZ vySetfeni. Metody, pfi nichz béhem
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téhotenstvi ziskavame biologicky material plodu, l1ze rozdé€lit na invazivni a neinvazivni

podle Grovné zésahu do organismu. (Prochézka, 2020)

8.2 Neinvazivni diagnostické metody

V prenatdlnim screeningu na chromozomadlni vady plodu se bézné vySetfuje pét
biochemickych markert. Tyto testy jsou provadény v riznych fazich t€hotenstvi a v riznych
kombinacich v zavislosti na typu testu. Mezi biochemické markery prvniho trimestru patfi
free-B-hCG (volna B podjednotka lidského choriového gonadotropinu) a PAPPA-A. Ve
druhém trimestru se nejcastéji zkoumaji total hCG, AFP a uE3. (Prochazka, 2020)

Lidsky choriovy gonadotropin (dile jen hCG) je glykoprotein, jehoZz syntéza probiha
v syncytiotrofoblastu placenty. U t€hotenstvi s fetdlni trizomii 21. chromozomu se v prvnim
a druhém trimestru zaznamendvaji vys$i hladiny hCG ve srovnani s normalnim
téhotenstvim. Naopak u fetdlni trizomie 18. a 13. chromozomu jsou hladiny hCG niZsi.

(Prochazka, 2020)

PAPP-A je glykoprotein produkovany v placenté¢ béhem téhotenstvi. Jeho pfesna funkce
neni pln¢ objasnéna, ale pfedpokladd se, ze by mohl hrat roli v regulaci rlstu
fetoplacentarniho komplexu. U té¢hotenstvi s chromozomalnimi abnormalitami jsou hladiny
PAPP-A v prvnim trimestru niz§i. Velmi nizké hodnoty tohoto markeru mohou naznacovat
riziko predCasného Uimrti plodu nebo rozvoj placentarni insuficience, kterd miize vést k

omezenému rustu plodu. (Prochazka, 2020)

AFP je glykoprotein produkovany zloutkovym vackem a jatry plodu béhem té€hotenstvi.
Tento marker se pouziva k screeningu chromozomalnich aberaci, pficemz nizsi hladiny jsou
spojeny s fetalni trizomii 21, 18 a 13. ZvySené hodnoty AFP jsou indikatorem otevienych

defektli neuralni trubice nebo predni bfisni stény. (Prochazka, 2020)

uE3 je steroidni hormon, ktery je nejvyznamnéj$im estrogennim hormonem béhem celého
téhotenstvi. Tento hormon vznikd v nadledvinkach a jatrech plodu a také v placenté. U
téhotenstvi s fetalni trizomii 21, 18 a 13 jsou hladiny nekonjugovaného estriolu v krevnim

ob¢&hu matky nizsi. (Prochazka, 2020)

8.2.1 Volna fetalni DNA

V krvi te¢hotné Zeny se volna fetalni DNA objevuje od 4. tydne gestace. Pro geneticka
vySetfeni se analyza provadi od 10. tydne gestace. Jedna se o kratké useky DNA, které v

krevnim obéhu matky zistavaji jesté 24 hodin po skonceni téhotenstvi. (Prochdzka, 2020)
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8.2.2 Fetalni bunky

V krvi téhotné Zeny je l1ze odhalit jiz od 7. tydne t¢hotenstvi, pficemz mohou v jejim ob¢hu
pfetrvavat i vice nez 25 let a byt rozpozndny i pfi naslednych téhotenstvich. Plodu jsou v§ak

specifické pouze béhem prvniho trimestru. (Prochdzka, 2020)

8.2.3 Ultrazvukové vySetieni

V 70. letech doslo k vyznamnému pokroku v UZ technologii, coz umoznilo neinvazivni
diagnostiku. V soucasnosti lze patef plodu zobrazit ultrazvukem v sagitalni, axidlni a

koronérni roving jiz na konci prvniho trimestru, coz ptredstavuje klicovou a nejspolehlivéjsi

metodu prenatalni diagnostiky. (Copp et al., 2016)

UZ se bézné pouziva k diagnostice t€hotenstvi, stanoveni vitality a poctu plodl, urceni stafi
gravidity a k odhaleni mimodélozniho téhotenstvi. Dale slouZzi k prenatalnimu screeningu
chromozomalnich a strukturdlnich VV pomoci biometrickych méteni a dopplerovského
vySetfeni. Umoznuje sledovani patologickych stavii, jako jsou riistové poruchy plodu nebo
fetdlni anémie. UZ je také klicovy pfi invazivnich metodach prenatdlni diagnostiky,
napiiklad pfi amniocentéze, biopsii choria nebo kordocentéze. Kromé toho se vyuziva
k fetalni echokardiografii, hodnoceni polohy placenty a plodu, stanoveni mnoZzstvi plodové
vody a cervikometrii, tedy vySetfeni délozniho hrdla. Béhem tc¢hotenstvi se obvykle

provadéji tii UZV a to v 11.-14. tydnu, v 18.-22. tydnu a 30.-32. tydnu. (Prochazka, 2020)

8.2.4 Screening v prvnim trimestru téhotenstvi

Cilem tohoto vySetfeni mezi 11+4 a 13+6 tydnem téhotenstvi je prvotrimestralni screening
chromozomalnich abnormalit a diagnostika vybranych VV plodu. Riziko fetalnich
aneuploidii se stanovuje na zdkladé¢ kombinace véku matky, hladin hormonli volné f-
podjednotky hCG a PAPP-A v séru a méfeni $ijového projasnéni plodu nazyvané nuchdlni
translucence (dale jen NT). ZvySend hodnota NT muze souviset s vy$§im rizikem morbidity
a mortality plodu. Mezi dal§i UZ markery, které se pii vySetfeni sleduji se fadi pfitomnost a
vyvoj nosni kosti, tvar nosniho skeletu, pritok krve ptfes ductus venosus a funkce

trikuspidalni chlopné. UZ umoziiuje odhalit 60 % zavaznych VV plodu. (Prochazka, 2020)

8.2.5 Screening ve druhém trimestru téhotenstvi

Toto screeningové vySetieni je zaméteno predevsim na detekci VV plodu. Béhem vysetieni

se stanovi pocet plodl a posoudi se jejich zivotaschopnost, véetné srde¢ni akce a pohybt
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plodu. Provede se biometrické méfeni plodu, které zahrnuje biparietdlni primér (BPD),
obvod hlavy (HC), obvod bticha (AC) a délku stehenni kosti (FL). Soucasti vysetieni je také
detailni hodnoceni UZ anatomie plodu, pii kterém se sleduji pfimé i neptimé znamky VV.

Toto vysetieni dokaze odhalit vice nez 90 % zavaznych VV plodu. (Prochazka, 2020)

8.2.6 Screening ve tietim trimestru téhotenstvi

UZ je provadény mezi 30. a 32. tydnem tehotenstvi slouzi jako screening ve tfetim trimestru.
Jeho hlavnim cilem je diagnostikovat a monitorovat VVV, posoudit symetrii plodu a

odhadnout jeho hmotnost. (Prochazka, 2020)
8.3 Invazivni diagnostické metody

8.3.1 Amniocentéza

Odbér plodové vody se provadi od 15. tydne téhotenstvi. Odbér se provadi transabdominalné
pod UZ dohledem. Pouziva se tenka jehla, kterd pronikne pfes plodové obaly do amniové
dutiny, a odebere se 10-20 ml plodové vody (viz Ptiloha XXIII). Plodova voda je ¢ira
tekutina obsahujici volné biochemické latky a zivé buiiky plodu, jez mohou byt pouzity pro

geneticka vySetfeni. Nachazi se v amniové dutin€, obklopujici plod. (Prochazka, 2020)

8.3.2 Chorionbiopsie

Odbér choriovych klki je proces, pii kterém se vyuzivaji prstovité vyb&zky placenty. Tyto
klky, spole¢né s choriovou ploténkou, tvofi soucést placenty a obsahuji geneticky material,
ktery je shodny s genetickym materidlem plodu. Material Ize vyuzit k cytogenetickému
vySetfeni chromozomu plodu, a v ptipad¢ potieby provést molekularné-genetické testy.
Odbér choriovych klkii se provadi mezi 11. a 15. tydnem téhotenstvi. Proces se provadi pod
UZ kontrolou, za pouziti lokalni anestezie, kdy se tenkou jehlou provadi transabdomindlni
ptistup (viz Ptiloha XXIV). Klky se odebiraji ptimo ze zakladny placenty, aniz by dochazelo
k proniknuti do amniové dutiny nebo k odbéru plodové vody. (Prochazka, 2020)

8.3.3 Kordocentéza

Odbér fetalni krve, se provadi pod UZ kontrolou pomoci tenké jehly, kterd je zavedena do
pupecnikové zily (v oblasti jejiho pribéhu pupecnikem, pfes biisni dutinu plodu a
placentarni tipon) (viz Ptiloha XXV). Tento zakrok se provadi nejdiive v 18. tydnu
téhotenstvi. (Prochazka, 2020)
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9 PECE O DITE S VROZENOU VYVOJOVOU VADOU

9.1 Vojtova metoda

Profesor Vojta polozil zéklady své terapeutické metody a diagnostickych postupti v obdobi
mezi lety 1950 a 1970. Pfi praci na 1é¢bé déti s cerebralni parézou objevil reflexni lokomoci,
kdy pomoci opakovanych stimulaci v riznych polohéch téla dokézal u téchto déti spolehlivé
vyvolat nevédomé motorické reakce trupu a koncetin. Na zékladé¢ svych pozorovani a
zkuSenosti s aktivaci reflexni lokomoce dospél k zavéru, ze infantilni spasticita mize byt

diisledkem funkéni blokédy v ramci pohybového vyvoje. (Prochazka, 2020)

Tento poznatek vedl profesora Vojtu k vytvotfeni komplexni terapeutické metody, znamé
jako Vojtova metoda, ktera je urena pro kojence, déti i dosp€lé s poruchami hybnosti. Jeji
principy vychazeji z vyvojové kineziologie a jednotlivych etap motorického vyvoje. Diky
Vojtové metod¢ lze cilené ovlivnit geneticky zakédované pohybové vzorce a jejich feSeni.
Pozorovani a analyza spontannich pohybovych vzorl, testovani polohovych reakci u
kojencii a vyhodnocovani dynamiky primarnich reflexd, které profesor Vojta provadél,
umoznily jedinecny pfistup k diagnostice poruch motorického vyvoje vraném véku.

(Prochazka, 2020)

9.2 Psychosocialni podpora

V poslednich letech se mnoho jednotek intenzivni péce (dale jen JIP) pro novorozence
zaméfilo na model péce orientované na rodinu. Tato koncepce klade diiraz na spolupraci
mezi rodinou a zdravotnickym persondlem, pficemz rodina se aktivné zapojuje do péce o
dit¢ 1 do rozhodovacich procest. Dilezitou soucésti je oteviend komunikace, respekt
k jedine¢nym potfebam a situaci rodiny a podpora jejich silnych stranek. Jednim z kli¢ovych
aspektl této péce je umoznéni rodicim travit ¢as se svym ditétem v nemocnici a jejich
podpora v této roli. Ve Svédsku maji rodi¢e narok na finanéni kompenzaci za usly piijem
béhem hospitalizace predCasné narozeného ditéte, coz jim umoziuje byt u néj pritomni. (Bry

etal., 2019)

Zapojeni rodi¢it do péce na JIP je zdsadni nejen kvili pfipravé na péci pro propusténi, ale i
kvtli posilovani citové vazby mezi rodi¢i a ditétem. Vyzkumy ukazuji, Ze hospitalizace
ditéte na JIP je pro rodi¢e velmi stresujici. Mezi hlavni zdroje stresu se zahrnuji obavy o
zdravotni stav ditéte, zmény v jejich rodicovské roli, vzhled a chovéni ditéte nebo technické

prostiedi. Rodice Casto pocit'uji ztratu kontroly nad situaci, stfidani nadéje a beznadgje ¢i
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vinu, zejména matky, které si mohou vy¢itat predéasny porod. Reseni psychosocialnich
potieb rodicl je proto zasadni nejen pro zmirnéni jejich Uzkosti, ale i pro dosazeni co
nejlepsich dlouhodobych vysledki pro dité a celou rodinu. (Bry et al., 2019)

vvvvvv

o zdravotnim stavu ditéte a jistota, Ze dostava tu nejlep$i moznou péci. Rodice chtéji byt
svému ditéti nablizku a aktivné se podilet na jeho péci. Studie navic potvrzuji vyznam
partnerského vztahu s 1€kati a sestrami, kdy zdravotnici projevuji rodi¢iim respekt, poskytuji

jim emocionalni podporu a poméahaji jim v jejich rodi¢ovské roli. (Bry et al., 2019)

Zjisténi t€hotenstvi piedstavuje vyznamny okamzik v procesu rodi¢ovstvi a tvoii ocekavani
tykajici se zivota, zdravi a budouciho ditéte. Kdyz se vSak rodice setkavaji s pred¢asnym
porodem, vrozenymi malformacemi, nemocemi nebo dokonce smrti ditéte, jejich ocekavani

jsou narusena, coz vede k silnému utrpeni. (Silveira et al., 2023)

9.3 Perinatalni a neonatalni paliativni péce

Perinatalni a neonatalni paliativni péce piedstavuje koordinovany pfistup, ktery zahrnuje
péci v oblasti porodnictvi a neonatologie se zaméfenim na maximalizaci kvality zivota a
pohodli pro novorozence a plody s zivot omezujicimi stavy. Tato péce se nesoustiedi na
lécbu nemoci, ale na spolupraci, kterd pomahd rodi¢im zvladdnout ztraty a vyrovnat se
s témito situacemi, pficemz se zohlediiuji hodnoty a pfesvédCeni jednotlivych rodin.
Kli¢ovymi prvky v rdmeci této péce jsou spole¢né rozhodovani, planovani péce a zvladani

stresu, pfic¢emz diiraz je kladen na v€asné zavedeni a podporu v détstvi. (Silveira et al., 2023)

Nadéje v kontextu perinatalni péce je spojena srodiCovskymi ocekdvanimi a touhou
dosahnout pozitivniho vysledku pro dité. Nad¢je neni jednorazovym ¢inem, ale komplexnim
procesem, ktery zahrnuje myslenky, pocity a ¢innosti, jez se v prubéhu ¢asu vyvijeji. Tento
proces nad¢je je multidimenzionalni, charakterizovan diivérou i nejistotou ohledn€ dosazeni
pozitivnich zmén v budoucnosti. Nadéje ovliviiuje jednani a vztahy a souvisi s rodinnym
zvladanim naro¢nych situaci. Rodice déti s zivot ohrozujicimi stavy prochazeji hlubokou
nejistotou, ktera miize mit podobu dvoji reality, kde se jejich boj o pfeziti a strach z mozné
smrti jejich ditéte stava kazdodenni vyzvou. Nadgje je pro rodi¢e nezbytnym zdrojem sily,
ktery jim umoziuje vyrovnat se s t€zkymi okolnostmi a pokracovat v zivoté. Pochopeni
riznych dimenzi nadéje mize zdravotnikim pomoci vyvinout komplexni, spolupracujici a
podpirny plan péce, ktery 1épe reaguje na slozité zkuSenosti rodicl a podporuje péci

zamétenou na rodinu. (Silveira et al., 2023)
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9.4 Soucasné pristupy v 1é¢bé vrozenych vad

9.4.1 Péce o dité se srde¢ni vadou

Podle dajti z roku 2013 se ocekava, ze piiblizn€ 95 % déti narozenych s nekritickou formou
VV srdecnich ptezije do dospélosti, zatimco u pacientil s kritickou VV srdeéni toto ¢islo
dosahuje pouze 69 %. Kromé finan¢ni zatéze spojené se zdravotni péci tyto déti potiebuji
pravidelnou kontrolu u specialistl a asto trpi dal§imi zdravotnimi problémy, zejména pokud

je VV srde¢ni soucasti chromozomalniho onemocnéni. (Julian et al., 2022)

Vyzkumy ukazaly, ze ptiblizné 15 % ptipadt VV srde¢nich ma genetickou pticinu, zatimco
kolem 2 % je zptisobeno vlivy prostifedi. Mezi znamé rizikové faktory se zahrnuji vystaveni
plodu nékterym 1éktim, mezi které se zahrnuji antidepresiva, antiepileptika, imunosupresiva
a antibiotika. DalSimi riziky jsou matei'ské infekce, koufeni, obezita, vy$si vék matky,
konzumace alkoholu ¢i nelécené metabolické poruchy, jako je fenylketonurie. Naopak
genetické faktory jsou méné probddané. VV srde¢ni mohou vzniknout jako izolovany
geneticky defekt nebo jako soucast chromozomalnich abnormalit, naptiklad trizomie 13, 18,

21 nebo Turnerova syndromu. (Julian et al., 2022)

Pokroky v 1ékarské a chirurgické 16¢bé VV srdecnich v poslednich desetiletich zvySily Sance
pacientl na dlouhodobé¢ preziti, coz vedlo k situaci, kdy je nyni vice dospélych s VV srde¢ni
nez déti. I kdyz technické inovace prodlouzily délku Zivota, n€které formy VV srdecnich
stale vykazuji vysokou mortalitu a mnoho pacientt ¢eli dlouhodobym komplikacim, jako je
plicni hypertenze, endokarditida a arytmie. Pro zlepSeni prognozy pacientt s komplexni VV
srdecnich 1 prevenci dlouhodobych komplikaci jsou zapotiebi nové terapeutické piistupy,

mezi néz se zahrnuji vyuziti kmenovych bunék. (Julian et al., 2022)

Kmenové buniky maji v oblasti VV srde¢nich dvé hlavni role. Za prvé, umoznuji vytvaret in
vitro modely srde¢niho vyvoje a studovat, jak genetické ¢i environmentalni faktory ovliviiuji
vznik VV srdecnich. Za druhé, ptedstavuji slibnou moznost 1é€by prostiednictvim
transplantace kmenovych bun€k nebo regenerace srdecni tkdné€. Indukované pluripotentni
kmenové bunky umoznily produkei diferencovanych lidskych kardiomyocytii a jejich
vyuziti pro studium vyvojovych defektii srdce. Kmenové bunky jiz difive pomohly
modelovat riiznd neurologicka, kardiovaskuldrni a metabolicka onemocnéni. Existuje
nékolik typt kmenovych bunck pouzivanych pro modelovani lidskych onemocnéni.
Embryonalni kmenové buiiky jsou pluripotentni buiiky ziskané z lidskych blastocyst a

poskytuji obnovitelny zdroj bunék pro vyzkum. Vyhodou je jejich dlouha zivotnost a



UTB ve Zliné, Fakulta humanitnich studii 53

schopnost produkovat rizné bunécéné linie, nevyhodou je vSak riziko vzniku teratomu

(nddory slozené z riznych tkéani). (Julian et al., 2022)

Dalsi skupinu zahrnuji mezenchymalni kmenové builky, izolované z kostni dfené¢ nebo
pupecnikové krve, které maji schopnost regenerace a imunomodulace. Byly Uspésné
testovany ne zvifecich modelech srde¢nich onemocnéni, avSak jejich vyuziti omezuje nizka
dostupnost v tkanovych vzorcich a omezend moznost dlouhodobé kultivace. Piesto se
mezenchymalni kmenové bunky dokazou diferencovat na rtizné typy tkéni, vcetné
chrupavky, kosti a tukové tkané€, coz jim poskytuje potencial pro regenerativni medicinu.

(Julian et al., 2022)

Vzhledem k témto slibnym vysledkim pokracuji klinické studie zaméfené na vyuziti
kmenovych bun¢k u pacienti s VV srdecni. Piestoze je tfeba provést dalsi vyzkum k ovéteni
dlouhodobé¢ ucinnosti téchto metod, kmenové buniky predstavuji perspektivni pristup k 1é¢bé

pacientii s VV srde¢nimi a pfinaSi nové moznosti v oblasti mediciny. (Julian et al., 2022)

9.4.2 Péce o dité s rozSt€épem patra a/nebo rtu

Béhem prvnich ¢tyf novorozeneckych prohlidek, které probihaji do jednoho mésice veéku
ditéte, pediatr posuzuje celkovy zdravotni stav a rist kojence. Zaméfuje se na piirtistek
hmotnosti, pfipadné potize s krmenim a zdravotni problémy, jako je hyperbilirubinémie
nebo infekce. Soucasné s tim vede rozhovory s rodici o rodinném a domécim prostiedi, které
by mohlo mit vliv na zdravi ditéte. Pokud je to nezbytné, odesila kojence k odbornému lékafi
pro specializovanou péci. V ptipadé, ze dité nepiibird na vaze, 1ékatfi posoudi situaci a
rozhodnou, zda je nutné hospitalizace, nebo zda lze dit€¢ nadale sledovat doma s ¢astéjSimi

kontrolami v zdvislosti na zdvaznosti zdravotniho stavu. (Wehby et al., 2006)

V roce 2001 spustilo Estudio Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones Congénitas
program Orient (nazev programu), jehoz hlavnim cilem je poskytnout rodi¢im déti s VV
poradenstvi ohledné péce a 1é¢ebnych moznosti jesté pied jejich propusténim z nemocnice.
Pediatii pravidelné sleduji vyvoj téchto déti kazdé tfi mésice az do dosazeni dvou let veéku.
Hodnoti predev§im jejich fyzicky rist (vySka, hmotnost, obvod hlavy), neurovyvoj
prostiednictvim Bayleyho testu a jazykové schopnosti pomoci testu Receptivné-

expresivniho emergentniho jazykové testu. (Wehby et al., 2006)

Bayleyho test umoziiuje sledovat vyvoj ditéte a identifikovat opozdéni nebo neurologické

poruchy, které vyzaduji dalsi diagnostiku. Soucasti vysetieni je také zhodnoceni dentalniho
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zdravi, zaznamenani profezanych zubl a pfipadnych abnormalit, stejné jako posouzeni

nutriéniho stavu vcetné slozeni stravy a ptipadnych obtizi pfi krmeni. (Wehby et al., 2006)

Pediatii zéroven poskytuji rodi¢im poradenstvim zaméfené na podporu stabilniho a

rodinného prostiedi, které ditéti zajist'uje potiebnou péci a podporu. (Wehby et al., 2006)

Dlouha desetileti se uplatiiuji u klientl s rozStépem rtu a/nebo patra autologni kostni Stépy.
Rané pokusy o ndhradu kostniho defektu pti rekonstrukei rtu vyuzivaly zebrové vzpéry, coz
se oznacovalo jako primarni kostni §t€povani. Vysledky byly neuspokojivé a tato metoda se
jiz nepouziva. Alveolarni kostni §tépovani nebo také sekundarni kostni Stépovani se
praktikuje ve Velké Britanii od roku 1982. V Americe byl poprvé popsan v roce 1972. V 9
az 11 letech je odebrana kost spongidzni z kycelniho hiebene a vlozena do defektu vybézku
alveolarniho. Pied operaci probih4 obdobi ortodontického zarovnéani a expanze trvajici Sest
az devét mésicl, coz je kombinace chirurgickych a ortodontickych postupii. Po tfech
mésicich je na RTG snimku §tépovand kost neodliSitelnd od maxilarni kosti a kostni defekt
je pln€ vyplnén. Podle zprav prvnich 200 klientl dosahuje tato technika uspésnosti 95 %.
Chrup se po transplantaci alveoldrni kosti nechdva normalné protfezdvat, dokud neni
indikovana definitivni ortodonticka 1é¢ba. Ta se zahajuje tii az Ctyfi roky po zakroku, a jeji
trvani je kolem 2 az 2,5 roku s mési¢nimi kontrolami v ambulanci. Téméf vzdy se pti 1écbe

vyuzivaji fixni aparaty a je nezbytné rozsifeni oblouku. (Habel et al., 1996)

Vroce 2019 provedla American Cleft Palate-Craniofacial Association prizkum mezi
multidisciplinarnimi tymy zabyvajicimi se rozs$tépem. Z vysledkli vyplyva, Ze polovina
tymul poskytovala pfedchirurgickou kojeneckou ortopedii, pfi¢emz nejbéznéji metodou bylo
nasoalveolarni formovéni (88,2 % ptipadti). Tejpovani rth se ukazalo byt jednoduchou,
cenov¢ efektivni a méné pracnou alternativou. V nedavnych klinickych studiich se ukézalo,
zlepSeni alveolarni mezery a nasolabidlni symetrie. S 3D tiskem a digitalni ortodoncii se

postupy predchirurgické kojenecké ortopedie dale vyvijeji. (Aycart et al., 2023)

U cheiloplastiky (operace rtu) a palatoplastiky (operace patra) jsou dosazeni pozadovanych
metrik ¢asto usnadnény pouzitim intraoperacnich nervovych bloki. Nékolik studii zkoumalo
ucinnost infraorbitalnich nervovych blokl oproti placebu u cheiloplastiky a prokéazalo
vyznamné zlepSeni v hodnoceni bolesti a v délce do selhani analgetik. Klicovym prvkem v
péci o pacienty s rozstépem rtu a patra je cheiloplastika a rozhodnuti, zda a v jakém rozsahu

provadét primarni rinoplastiku. (Aycart et al., 2023)
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Pokroky v oblasti analgezie zahrnuji pouziti intraoperacnich blokl nervi, zejména
infraorbitalnich, které se ukazaly jako efektivni pfi zmirnéni bolesti po cheiloplastice.
Randomizované klinické studie potvrdly, Ze preincizni nervové blokady, vcetné téch, které
zahrnuji nosni bloky u rozstépu rtu, pfispivaji k lepsi kontrole bolesti a kratSi dobé do
vyCerpani analgetik. Pro palatoplastiku se doporucuje provadét nervové bloky na rtiznych
mistech, jako je maxiladrni nebo sfenopalatindlni nerv, a to jako soucast multimodalni

kontroly bolesti. (Aycart et al., 2023)

Vroce 2005 zavedl David Fisher metodu aproximace anatomickych podjednotek pro
primarni cheiloplastiku. Studie ukazuji, ze technika podle Fishera piinasi dobré vysledky
v porovnani s tradiénimi metodami, jako je rota¢né-posuvnd oprava. Vyznamnym
ptirtistkem v chirurgii rozstépt rti se stalo vyuziti botulotoxinu, ktery poméha optimalizovat
hojeni jizev. Studie prokazaly, Ze botulotoxin zlepSuje vzhled jizev bez vedlejSich

komplikaci, coz z néj €ini bezpecny doplnék pfi cheiloplastice. (Aycart et al., 2023)

Operace palatoplastiky, kterd se provadi uz po staleti, stidle celi vyzvam v technice a
nacasovani zakroku. Doporucuje se provadét palatoplastiku pred dosazenim 18 mésict veéku,
pricemz vétsina center voli vékovy rozmezi mezi 6. a 14. mésicem. Nov¢jsi studie ukazaly,
ze Casnd palatoplastika (do 6 mésicll) mize vést k lepSim vysledkiim feci ve srovnani
s pozd¢jSimi zakroky. Bylo vSak také zjiSténo, Ze pacienti podstupujici Casnou operaci

Castéji potfebovali sekundarni zédkroky. (Aycart et al., 2023)

Obrazek 1 Rozstépové vady — pred a po operaci rtu

Zdroj: Rozstépové vady — pfed a po operaci rtu. Online. Dostupné z:

http://www.rozstep.cz/uvod-2/ [cit. 15.4.2025]
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10 PREVENCE VROZENYCH VYVOJOVYCH VAD

Je kladen diraz na to, aby rodice byli co nejdiive a citlivé informovani o narozeni ditéte
s VV. Idealné by se mél proces pfedavani informaci v prvnich hodinach po porodu ucastnit
zkuseny konzultant nebo pediatr. Rodice by méli byt podporovani v tom, aby se aktivné

podileli na rozhodovani o dalS$im postupu péce. (Habel et al., 1996)

10.1 Genetické poradenstvi

Prenatalni genetické poradenstvi se doporucuje v pifipadech, kdy se v rodiné vyskytuje
dédicné onemocnéni nebo pokud byla t¢hotna Zena vystavena faktorim s teratogennim ¢i
mutagennim U¢inkem, jako jsou n&které léky, ionizujici zafeni (napiiklad RTG) nebo
infek¢ni choroby. Hlavnim cilem je urcit individudlni riziko genetického postizeni plodu a
navrhnout vhodné diagnostické postupy. Déle je indikovano pfi zjisténi vyvojovych

abnormalit plodu béhem specializované¢ho UZ vysetieni. (Prochazka, 2020)

Dnesni genetika zatim neumi genetické choroby a vady 1éCit, ale klinicky genetik miize
poskytnout péci, ktera je vhodna pro minimalizaci rizika. Priméarni soucasti kazdé genetické
konzultace je sbér udajii o rodinném zdravotnim stavu nazyvanym rodinnou anamnézou.
V praxi to znamend, ze klinicky genetik ziskavad veSkeré informace o zdravotnim stavu

rodi¢i a o zdravotnim stavu ¢lent rodiny. (Vrozené vady, 2025)

U zesnulych rodinnych ¢lentl jsou diilezité znalosti pfi¢in a imrti véku a vyhodou je znalost
diagnéz, zejména pokud jde o diagnézy VV, genetickych chorob nebo onemocnéni
nadorového typu. Pokud se provadi konzultace v souvislosti s graviditou — je nezbytné ziskat
informace o matky i od otce, tedy od obou rodici. Vhodna je proto pfitomnost otce ditéte

v pribéhu konzultace. (Vrozené vady, 2025)

Casto jsou u klinickych genetikii konzultovany téhotné Zeny a to v pfipadech abnormalnich
vysledkl screeningovych vySetieni, kterd slouzi k detekei t€hotenstvi s vys§sim rizikem VV.
Dalsi skupinu tvofi Zeny ve vy$§im vékem nad 35 let, u kterych je riziko vzniku VV zvysené.
Rizikové faktory v té¢hotenstvi predstavuji i nékteré onemocnéni infekéni i neinfekéni,
uzivani nékterych 1€kt a vystaveni primyslovym chemikaliim. Dalsi skupiny jsou
rodicovské pary, kde se jiz v rodiné vyskytovaly VV nebo geneticky podminéné choroby.
Konzultace jsou doporuceny pii opakovanych spontannich potratech nebo problémech
s plodnosti. Posledni skupinou jsou osoby, které vyhledavaji klinického genetika za u¢elem

potvrzeni nebo diagnostiky genetickych onemocnéni. (Vrozené vady, 2025)
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10.2 Planovani téhotenstvi

Piedporodni edukace by méla zacit jiz v obdobi planovani t€hotenstvi, protoze zdravotni
stav Zeny pfed pocetim miiZe ovlivnit prabéh t€hotenstvi, porodu i Sestinedéli. V dnesni dobé
dochazi ke zvySovani vékového priméru budoucich rodictl, kteti si védome planuji dobu

poceti. (Prochazka, 2020)

Pokud se Zena rozhodne oté¢hotnét, doporucuje se zacit s piipravami piiblizné tfi mésice pred
planovanym pocetim. V pfipadé, Ze trpi chronickym onemocnénim jako je diabetes mellitus,
epilepsie nebo autoimunitni choroby, méla by se v€as poradit nejen se svym gynekologem,
ale také s odbornikem na dané onemocnéni. Dlouhodob¢ uzivané Iéky mohou negativné

ovlivnit nejen samotné poceti, ale i vyvoj plodu. (Prochazka, 2020)

Pokud se vrodin¢ budoucich rodict vyskytuje vrozend genetickd porucha, je vhodné
podstoupit konzultaci v genetické poradné. Zena by se v obdobi planovani tdhotenstvi méla
vyhnout préci v rizikovém prostiedi, napiiklad s chemikdliemi, anestetiky ¢i ionizujicim
zafenim. Pracovni pozice, kde je nutné zvedat tézka biemena, rovnéZ neni vhodna pro zenu,

kterd planuje té¢hotenstvi. (Prochazka, 2020)

10.3 Predporodni priprava

Piedporodni kurzy poskytuji Zendm konkrétni informace o prib¢hu porodu a moznostech
zvladani porodnich bolesti, jak pomoci 1€k, tak pfirozenymi metodami. Hlavnim cilem
kvalitniho predporodniho kurzu je pfipravit zenu na ptirozeny porod nejen po fyzické
strance, ale i psychicky. Podpora dusevni pohody zahrnuje pozitivni mysleni, budovani

sebedlivéry a odbourani strachu z porodu. (Prochdzka, 2020)

Existuji rizné pfistupy k pfedporodni pfipravé, mezi které patii Lamazova metoda a
Grantlyho Dick-Readova metoda. Lamazova metoda se zaméfuje na relaxacni a dechové
techniky béhem prvni doby porodni a zahrnuje nepfetrzitou podporu partnera nebo porodni
asistentky. Metoda Grantlyho Dick-Reada se zaméiuje na vysvétleni porodu jako

ptirozené¢ho procesu a nacvik relaxacnich technik ke sniZeni strachu. (Prochazka, 2020)

10.4 Zdravy Zivotni styl

Béhem téhotenstvi je kladen velky diiraz na zdravou a vyvazenou stravu, kterd by méla
obsahovat dostatek zeleniny, ovoce a vldkniny a byt pravidelna. Naopak nadmérny piijem

tukili a cukrt mize mit neptiznivy vliv na zdravi nenarozeného ditéte. (Prochazka, 2020)
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Kyselina listova (vitamin B9) hraje klicovou roli v prevenci rozstépovych vad, a proto je jeji
dostatecny prisun nezbytny. Stejné diilezity je i spravny piijem tekutin, protoze v t€hotenstvi
dochazi ke zvySeni objemu télnich tekutin. Minimalni denni pfijem by mél Cinit alesponi dva
litry vody. Dostatecnd hydratace pomaha udrzet pokozku vla€nou, snizuje riziko zacpy,
napomaha vylu¢ovani toxinti a odpadnich latek a pfispiva k prevenci mocovych infekci.

(Prochazka, 2020)

Nizka hladina kyseliny listové byla spojovana srliznymi abnormalitami jak u matek
(naptiklad anémie), tak u plodi. Jiz dlouhou dobu je zndmo, Ze dopliiovani kyseliny listové
v obdobi poceti vyznamné snizuje riziko NTD u déti. Folat, znamy také jako vitamin B9,
patii mezi 13 zakladnich vitamini. Lidské télo si ho nedokaze samo vytvofit, a proto ho musi
ziskavat prostiednictvim stravy nebo doplikl. Folat pfijimany stravou je pfirozené se
vyskytujici zivina obsazend v potravinach, jako jsou listova zelenina, lusténiny, vaje¢né
zloutky, jatra a citrusové plody. Pro zajisténi dostatecné hladiny folatu béhem téhotenstvi
doporuéuji americky Narodni institut zdravi a Ustav mediciny, aby t&hotné Zeny denné
pfijimaly 600 g kyseliny listové. Tato suplementace by méla pokracovat po celou dobu

téhotenstvi a béhem kojeni se snizit na 500 g denné. (Greenberg et al., 2011)

10.5 Prenatalni screening

Optimalné by mél byt screeningovy test provadén u vSech té€hotnych zen s cilem
identifikovat skupinu s vy$§im rizikem vyskytu urcitého genetického onemocnéni u plodu.
Tento test stanovuje individudlni pravdépodobnost postizeni plodu danym onemocnénim a
je charakterizovan tfemi vzdjemné propojenymi parametry: hrani¢ni hodnotou pozitivity,
fale$nou pozitivitou a senzitivitou. Zenam s pozitivnim screeningovym vysledkem je
nasledné nabidnuto diagnostické vysetfeni, které mize genetické onemocnéni potvrdit nebo
vylouc€it. Soucasny trend sméfuje k provadéni screeningovych i diagnostickych testi jiz v
prvnim trimestru t¢hotenstvi. Onemocnéni, na ktera je screening zameéten, by méla byt jasné
definovana, prenatalné rozpoznatelnd, s vyznamnou incidenci, a v€asna diagnostika by méla

umoznit zasadni tpravu fizeni t€hotenstvi s ohledem na prognozu plodu. (Prochéazka, 2020)
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DISKUZE

Na zéklad¢ vyzkumnych otdzek zamétenych na pfi€iny, diagnostiku a prevenci VVV byla
provedena analyza aktudlnich védeckych poznatkd v této oblasti, pfiCemz byl zohlednén
vyvoj diagnostickych technik, dostupnd péce a preventivni opatfeni. V diskuzi budou

interpretovany ziskané vysledky a propojeny s jiz existujicimi studiemi.
Cil 1: Popsat pric¢iny vzniku VVV.

Ptic¢iny vzniku VVV lze rozd¢lit na genetické a vnéjsi faktory, pficemz oba maji zasadni vliv
na vyvoj plodu. Genetické pticiny zahrnuji chromozomalni abnormality, jako je Turnertv,
Edwardstiv nebo Patautiv syndrom, které jsou detekovatelné v ramci prenatalni genetického

diagnostiky (Farhud et al., 2021; Cesar et al., 2024).

Vn¢jsi faktory, jako jsou teratogeny (chemikalie, 1€ky, infekce) a environmentalni vlivy,
mohou vyznamné ovlivnit vznik VVV (Vrozené vady, 2025). Tyto vlivy mohou mit pfimy

ucinek na genetickou vybavu plodu nebo na samotny vyvoj organti béhem téhotenstvi.

Podle Greenberga et al. (2011) jsou jednim z nejvétsich rizikovych faktort pro vznik VV'V,
zejména NTD, nedostatky v konzumaci kyseliny listové béhem téhotenstvi. Kyselina listova
je kli¢ova pro spravny vyvoj michy a mozku, a jeji nedostatek mize vést k defektiim jako je
spina bifida. K tomu se ptfidavaji i genetické faktory, které mohou byt pfi¢inou VVV, jako
je Turneriiv syndrom (Farhud et al., 2021). Aydin et al. (2019) se zamétuji na genetické
anomalie CNS, které¢ jsou dusledkem mutaci, a to jak v autozomalnich, tak i pohlavnich

chromozomech.

Na vyvoj VVV maji vliv i infekce béhem téhotenstvi, jak uvadi Giraldo et al. (2024), kteti
se zamcfili na virus Zika, jehoz infekce béhem t&hotenstvi mlze zplsobit zdvazné
malformace, v€etné mikrocefalie. V soucasnosti je stale aktudlni otazka, jaké infekce

predstavuji nejvétsi riziko pro vznik VVV a jak je mozné se proti infekcim chranit.

Z porovnani autortl v oblasti pfi¢in VVV vyplyva, Ze né€ktefi autoii se vice zaméetuji na
genetické faktory a jejich vliv na vznik malformaci, jako naptiklad Aydin et al. (2019). Na
druhé stran¢ autoti jako Greenberg et al. (2011) nebo Giraldo et al. (2024) vice zdlraziiuji
vn¢jsi faktory, zejména nedostatek vitamintl a infekce, jako zasadni pfic¢iny VVV. Oba tyto
pohledy jsou nezbytné pro porozuméni ptic¢in vzniku VVV. Ptekvapilo mé¢, jak zasadni vliv
mize mit i jednoduchy faktor, jako je nedostatek kyseliny listové. To ukazuje, jak citlivy je

vyvoj plodu a jak mohou hrét preventivni opatfeni vyznamnou roli.
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Cil 2: Popsat dostupnou diagnostiku VVV.,

Diagnostika VVV dnes stoji na kombinaci UZ vySetfeni a genetického testovani. Podle Chou
et al. (2008) umoziuje moderni UZ v¢asné odhaleni mnoha strukturalnich vad. Tento pfistup
je stale vice kombinovan s genetickym testovanim, coz potvrzuje studie Burke et al. (2011),
kterd se zabyva genetickym screeningem pro VVV. V soucasnosti je diagnostika VVV
komplexni a Casto vyzaduje multidisciplindrni pfistup zahrnujici genetiky, pediatry a

specialisty v prenatalni péci.

Dtlezitym pifinosem v oblasti genetické diagnostiky je vyuziti volné fetdlni DNA, kterd se
nachazi v krvi t¢hotné zeny jiz od 4. tydne gestace, pficemz samotna geneticka analyza se
provadi od 10. tydne (Prochazka, 2020). Tato metoda umoznuje neinvazivni a relativné
pfesné odhaleni chromozomadlnich odchylek, aniz by bylo nutné zasahovat do plodového
prostiedi. Kromé toho lze od 7. tydne detekovat fetalni buiiky v krevnim ob&hu matky, které
vsak plodu odpovidaji pfedev§im v prvnim trimestru. Tyto poznatky znaci rychly vyvoj v
oblasti neinvazivni prenatalni diagnostiky. Mezi dal$i vyznamné metody prenatalni

diagnostiky se fadi amniocentéza, chorionbiopsie a kordocentéza. (Prochazka, 2020).

DalSim dilezitym pokrokem je eticky a paliativni ptistup, jak ukazuje prace Silveiry et al.
(2023), ktera se zaméfuje na péci o novorozence s t€zkymi VVV a diskutuje o etickych
problémech spojenych s ukoncenim téhotenstvi u nékterych zdvaznych stavl, jako je
napiiklad Edwardstiv syndrom. Tento pfistup je stale prodiskutovavan a méni se s etickymi

a pravnimi normami.

V oblasti 1é€by dominuji predev§im chirurgické zakroky, naptiklad korekce rozstépovych
vad (Habel et al., 1996), ale zaroven se rozvijeji nové terapeutické ptistupy jako genova
terapie, jejiz potencial v oblasti srdecnich vad naznacuje Julian et al. (2023). Studie Pruitta
(2012) navic pfipomina, Ze péce nekonc¢i porodem — déti s VVV ¢asto vyZaduji dlouhodobou
rehabilitacni a socidlni podporu.

Piekvapila m& rozmanitost feSeni VVV — od invazivnich zékrokli po etickou a
psychosocialni péci. Diagnostika a 1écba VVV tak predstavuji nejen technicky, ale i lidsky

a spolecensky problém.
Cil 3: Popsat dostupné moZnosti prevence VVV.

Prevence VVV je uzce propojena s prenatalni péci, zivotnim stylem matky a dostupnosti
genetické diagnostiky. Vyzkumy ukazuji, Zze preventivni opatfeni mohou vyrazné snizit

vyskyt nékterych typtt VVV, zejména téch ovlivnénych vnéjsimi faktory (Greenberg et al.,
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2011; Copp et al., 2024). Zakladnim preventivnim opatfenim je uzivani kyseliny listové pred
pocetim a béhem prvnich tydnt téhotenstvi, coz snizuje riziko rozs§tépu rtu a patra
(Greenberg et al., 2011). Tato studie potvrzuje dlouhodobou ucinnost tohoto opatieni, i kdyz

je tfeba mit na paméti, Ze kyselina listova nenahrazuje ostatni preventivni metody.

Mezi dalsi opatfeni patii omezeni expozice teratogenim, jako jsou alkohol, tabdk a n¢které
1€ky, a ockovani proti infekénim nemocem, které mohou ohrozit plod (Giraldo et al., 2024).
Ockovani proti zardénkdm a jinym infekcim v té¢hotenstvi je zdsadni, jak uvadi Giraldo et
al. (2024), protoze tyto infekce mohou zptisobit vazné VVV. Studie ukazuji, ze pravidelné

ockovani mohou vyznamné prispét k prevenci téchto poruch.

Genetické poradenstvi a screening, zejména u parti s rodinnou anamnézou genetickych
onemocnéni, jsou také klicové pro v€asnou detekei rizik (Burke et al., 2011). Tento pfistup,
jak naznacuje Burke et al. (2011), umoziuje identifikaci genetickych poruch vcas, coz
rodi¢im dava ¢as na rozhodnuti o dal$im postupu v té¢hotenstvi. I kdyz genetické testovani
nabizi pokrocilé moznosti, je i nadale potieba zajistit, aby byly vysledky spravné

interpretovany rodi¢lim, coz je vyzvou pro zdravotniky.

Dulezitou soucasti prevence je osvéta o spravné vyzive a zivotnim stylu, kterd mize zasadné
ovlivnit riziko VVV. Zaroven je nutné zapojit oba rodice do prevence, véetné genetickych
konzultaci a zmény Zivotniho stylu jesté pfed pocetim (Farhud et al., 2021). Farhud et al.
(2021) zdtraznuji, Ze 1 mala zména zivotniho stylu u obou rodi¢i miize vyznamné ovlivnit

zdravi ditéte. Zaroven je tfeba mit na paméti, ze nékteré genetické faktory nelze ovlivnit.

V dnesni dobé€ je patrny posun v piistupu zen k téhotenstvi — od spontanniho otéhotnéni
k védomému planovani, které zahrnuje nejen fyzickou, ale i psychickou pfipravu. Jak
ukazuje Prochazka (2020), zdravotni stav Zeny pfed pocetim mize zadsadné ovlivnit prib&h
téhotenstvi a vyvoj plodu, coz je dilezité pro planovani téhotenstvi. Pfedporodni ptiprava

pak predstavuje kli€ovy nastroj k posileni sebedlivéry Zeny a ke snizeni strachu z porodu.

Béhem psani prace jsem si uvédomila dilezitost informovanosti a v€asné intervence v
prevenci VV'V. Role kyseliny listové a aspekty genetického testovani a pfedporodni piipravy

poukazuji na nutnost zohlednéni individuélnich hodnot budoucich rodict pti rozhodovéani.

Prenatélni péce, zahrnujici v€asnou diagnostiku a komplexni podporu rodin, je klicova pro
prevenci a 1écbu VVV. Moderni technologie, jako jsou genetické testy a UZ, umoziuji
detekci VVV v ranych fazich té¢hotenstvi, coz potvrzuje i studie Copp et al. (2024). Studie
také ukazuji, jak dulezita je psychosocialni podpora pro rodice déti s VVV (Bry et al., 2019).
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DOPORUCENI PRO PRAXI

Na zakladé poznatkti této bakalarské prace 1ze navrhnout nékolik opatfeni, ktera se tykaji

prenatalni diagnostiky, péce a prevence VVV.

Ke snizeni vyskytu VVV vyznamné pfispiva informovanost a edukace vefejnosti. Je
dilezité, aby Zeny v reprodukénim véku védély o vyznamu uzivani kyseliny listové nejen
béhem téhotenstvi, ale uz pted snahou o poceti. Dal§im dalezitym krokem je zajistit snadnou
dostupnost genetického poradenstvi pro pary, v jejichz rodiné se VVV vyskytly. Podstatné
je 1 zavadéni preventivnich programl zamétenych na snizeni rizikovych faktorti, jako jsou

koufeni, nadmérnd konzumace alkoholu nebo vystaveni toxickym latkam.

V¢asna diagnostika hraje zasadni roli, protoze umoziuje 1épe planovat péci a vhodnou 1é€bu.
Pro zvyseni ptesnosti a bezpecnosti vysetfeni by bylo vhodné podporovat vyzkumy novych

diagnostickych metod a Iépe informovat o moznostech prenatalniho screeningu.

Déti s VVV casto vyzaduji odbornou intenzivni péci, kterd zahrnuje spolupraci odbornikii
z oboru z riznych oblasti mediciny. Idealni by bylo vytvofit multidisciplinarni tymy slozené
napiiklad z pediatri, porodnikd, genetikli, neonatologli, fyzioterapeuti, psychologi,
porodnich asistentek a dalSich velmi diilezitych zdravotnich pracovnikd, ktefi se podileji na

oSetfovatelské péci o tyto déti.

Bylo by Zadouci, aby existovala komplexni zdravotnickd dokumentace kazdého jedince,
ktera by byla vzajemné propojitelnd v rdmci nemocni¢niho systému napfi¢ jednotlivymi
ambulancemi a dal$imi zdravotnickymi pracovisti. Takovy systém by umoznil efektivnéjsi
vyhodnocovani udaji a mohl by pfispét k prevenci zatajovani dilezitych informaci o
zdravotnim stavu, napiiklad v ptipad¢é rodinnych piislusnikd. Velky pifinos mlze mit i
v€asna rehabilitace formou Vojtovy metody, kterd podporuje spravny motoricky vyvoj
ditéte. Rodi¢e a rodiny pecujici o déti s VVV by mély mit také snadngjsi pfistup

k psychosocialni podpote formou poradenstvi nebo podpiirnych skupin.

Diky pokroku v medicing se objevuji nové 1é¢ebné moznosti, které je zapotiebi dale rozvijet.
Jedna se o vyzkum vyuziti kmenovych bunék pro 1écbu srde¢nich a neurologickych vad nebo
pokrocilé chirurgické a genetické metody mohou v budoucnosti velmi vyznamné zlepsit
ptistup k 1é¢bé, a to jiz v prenatalnim stadiu vyvoje. Dllezité je také zajistit détem, které se
narodi s VVV dlouhodobé sledovani, coz umozni 1€pe prizpiisobit 1é¢bu jejich individualnim
pozadavkiim a potfebam. Pokud se podafi tato opatfeni efektivné realizovat, miiZe to zlepSit

kvalitu péce o déti s VVV.
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ZAVER

Tato bakalaiska prace se zabyvala problematikou VVV u novorozenct v historickém 1
soucasném kontextu formou piehledové studie. Na zaklad€¢ reSerSe odborné literatury
z databazi PubMed, Scopus a Web of Science bylo vybrano 30 studii a 5 odbornych
publikaci, které tvotily zaklad teoretické €asti prace. Prace si kladla tii hlavni cile: popsat

pfi¢inu vzniku VVV, popsat dostupnou diagnostiku VVV a popsat dostupné moznosti

prevence VVV.

Z vysledki vyplyva, ze VVV maji multifaktoridlni plivod — uplatiuji se genetické
predispozice, vlivy prostfedi a zivotni styl matky. Zatimco v minulosti byly tyto pficiny
Casto pfisuzovany povéram ¢i bozskym znamenim, soucasna véda diky pokroku odhaluje
konkrétni rizikové faktory, jako je naptiklad expozice teratogenlim, infekce nebo uZzivani

alkoholu a drog béhem tehotenstvi.

Prenatalni diagnostika zaznamenala velky pokrok — od subjektivnich metod az po genetické
testy a moderni zobrazovaci metody. Neinvazivni testy z matetské krve, UZ, odbér plodové
vody nebo choriovych klkii dnes umoznuji v€asné odhaleni VV, coz je velmi dllezité pro

planovani péce a dalsi rozhodovani.

V oblasti prevence sehrava diilezitou roli osvéta, spravnad vyziva t€hotné Zeny, genetické
poradenstvi, planovani téhotenstvi, pfedporodni screening, piedporodni ptiprava a celkové
zdravy Zivotni styl. Ackoliv byly v minulosti preventivni moznosti velmi omezené, dnes je

mozné vétsiné¢ VVV predchazet diky moderni medicing.

VVV ziistavaji komplexnim jevem s mnoha dosud ne zcela prozkoumanymi aspekty. Pfesto
lze tici, ze pokroky v diagnostice, 1é¢b¢ a prevenci vyrazné prispivaji ke zlepSeni zdravotni

péce o novorozence.

Vsechny cile prace byly splnény.
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WHO Svétova zdravotnicka organizace
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MALFORMACEMI

Obrazek 2 Gravirovany obraz plodu s malformacemi

Zdroj:  Gravirovany  obraz  plodu s malformacemi. Online. Dostupné

https://www.termedia.pl/Limb-body-wall-complex-the-history-of-the-entity-and-

presentation-of-our-series-of-cases,55,36387,1.1.html [cit. 20.2.2025].
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Zdroj: Dvojita bohyné. Online. Dostupné
https://pmec.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC1964388/pdf/12855023.pdf [cit. 20.2.2025].
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PRILOHA P III: HERMAFRODITOS NA FRESCE Z POMPEJI

Obrazek 4 Hermafroditos na fresce z Pompeji

Zdroj: Hermafroditos na fresce z Pompeji, 50 az 79 n. 1. Museo Archeologico Nazionale di
Napoli. Online. Dostupné z: https://commons.wikimedia.org/wiki/File:Affresco_romano_-

Ermafrodito_e_Sileno - Pompei_a.JPG [cit. 20.2.2025].
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Obrazek 5 Perforace hlavicky

Zdroj:  Perforace hlavicky. Online. Dostupné z: https://www.bookport.cz/e-
kniha/porodnicke-operace-2362214/# [cit. 14.4.2025]
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Obrazek 6 Kranioklasie po rozruSeni a vyplachu mozku

Zdroj: Kranioklasie po rozruseni a vyplachu mozku. Online. Dostupné z:

https://www.bookport.cz/e-kniha/porodnicke-operace-2362214/# [cit. 14.4.2025].
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Obrazek 7 Dekapitace tupym hdkem u zanedbané polohy pticné

Zdroj: Dekapitace tupym hdkem u zanedbané polohy piicné. Online. Dostupné z:

https://www.bookport.cz/e-kniha/porodnicke-operace-2362214/# [cit. 14.4.2025].



https://www.bookport.cz/e-kniha/porodnicke-operace-2362214/

PRILOHA P VII: DOWNUV SYNDROM

Obrazek 8 Downiv syndrom

Zdroj: Downtiv syndrom. Online. Dostupné

https://cs.wikipedia.org/wiki/Downtv_syndrom [cit. 21.2.2025].




PRILOHA P VIII: PATAUUV SYNDROM
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Obrazek 9 Patautiv syndrom

Zdroj: Patautiv syndrom. Online. Dostupné
https://cz.pinterest.com/pin/1337074869422545/ [cit. 21.2.2025].



https://cz.pinterest.com/pin/1337074869422545/

PRILOHA P IX: EDWARDSUV SYNDROM

Obrazek 10 Edwardstiv syndrom

Zdroj:  Edwardstiv.  syndrom.  Online.  Dostupné z:  https://www.priznaky-

projevy.cz/geneticke-nemoci/663-edwardsuv-syndrom-trisomie- 1 8-priznaky-projevy-

symptomy [cit. 21.2.2025].


https://www.priznaky-projevy.cz/geneticke-nemoci/663-edwardsuv-syndrom-trisomie-18-priznaky-projevy-symptomy
https://www.priznaky-projevy.cz/geneticke-nemoci/663-edwardsuv-syndrom-trisomie-18-priznaky-projevy-symptomy
https://www.priznaky-projevy.cz/geneticke-nemoci/663-edwardsuv-syndrom-trisomie-18-priznaky-projevy-symptomy

PRILOHA P X: CRI DU CHAT SYNDROM

Obrazek 11 Cri du chat syndrom

Zdroj: Cri du chat syndrom. Online. Dostupné
https://cz.pinterest.com/pin/341640321705738613/ [cit. 21.2.2025].



https://cz.pinterest.com/pin/341640321705738613/

PRILOHA P XI: TURNERUV SYNDROM
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Obrazek 12 Turnertiv syndrom

Zdroj: Turnerv syndrom. Online. Dostupné z: https://www.priznaky-projevy.cz/geneticke-

nemoci/241-turneruv-syndrom-priznaky-projevy-symptomy-obrazek-fotografie [cit.

21.2.2025].


https://www.priznaky-projevy.cz/geneticke-nemoci/241-turneruv-syndrom-priznaky-projevy-symptomy-obrazek-fotografie
https://www.priznaky-projevy.cz/geneticke-nemoci/241-turneruv-syndrom-priznaky-projevy-symptomy-obrazek-fotografie

PRILOHA P XII: KLINEFELTERUV SYNDROM
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Obrazek 13 Klinefelteriv syndrom

Zdroj:  KlinefelterGv ~ syndrom.  Online. Dostupné z:  https://www.priznaky-

projevy.cz/geneticke-nemoci/235-klinefelteruv-syndrom-priznaky-projevy-symptomy [cit.

22.2.2025].


https://www.priznaky-projevy.cz/geneticke-nemoci/235-klinefelteruv-syndrom-priznaky-projevy-symptomy
https://www.priznaky-projevy.cz/geneticke-nemoci/235-klinefelteruv-syndrom-priznaky-projevy-symptomy

PRILOHA P XIII: ANENCEFALIE

Anencephaly head size

Obrazek 14 Anencefalie

Zdroj: Anencefalie. Online. Dostupné

https://www.medindia.net/health/conditions/anencephaly.htm [cit. 23.2.2025].



https://www.medindia.net/health/conditions/anencephaly.htm

PRILOHA P XIV: HOLOPROSENCEFALIE

Obrazek 15 Holoprosencefalie

Zdroj: Holoprosencefalie. Online. Dostupné Z:
https://www.sciencedirect.com/topics/nursing-and-health-professions/holoprosencephaly

[cit. 23.2.2025].



https://www.sciencedirect.com/topics/nursing-and-health-professions/holoprosencephaly

PRILOHA P XV: HYDROCEPHALUS

Brain with Brain with
normal ventricles enlarged ventricles

Obrazek 16 Hydrocephalus

Zdroj: Hydrocephalus. Online. Dostupné Z:
https://www.indiamart.com/proddetail/hydrocephalus-17433023933.html [cit. 24.2.2025].



https://www.indiamart.com/proddetail/hydrocephalus-17433023933.html

PRILOHA P XVI: ACHONDROPLAZIE

Obrazek 17 Achondroplazie

Zdroj: Achondroplazie. Online. Dostupné

https://www.sciencedirect.com/topics/pharmacology-toxicology-and-pharmaceutical-

science/achondroplasia [cit. 25.2.2025].



https://www.sciencedirect.com/topics/pharmacology-toxicology-and-pharmaceutical-science/achondroplasia
https://www.sciencedirect.com/topics/pharmacology-toxicology-and-pharmaceutical-science/achondroplasia

PRILOHA P XVII: PAVLIKOVY TRMENY

Obrazek 18 Pavlikovy timeny

Zdroj: Pavlikovy tfmeny. Online. Dostupné z: https://www.slavkovak.cz/clanky/svetove-

uznavany-ortoped-se-narodil-ve-slavkove-u-brna/ [cit. 26.2.2025].



https://www.slavkovak.cz/clanky/svetove-uznavany-ortoped-se-narodil-ve-slavkove-u-brna/
https://www.slavkovak.cz/clanky/svetove-uznavany-ortoped-se-narodil-ve-slavkove-u-brna/

PRILOHA P XVIII: SPINA BIFIDA

Spina Bifida (Open Defect)
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Obrazek 19 Spina bifida

Zdroj: Spina bifida. Online. Dostupné z: https://en.wikipedia.org/wiki/Spina_bifida [cit.
27.2.2025].



https://en.wikipedia.org/wiki/Spina_bifida

PRILOHA P XIX: ATREZIE JICNU
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Obrazek 20 Atrézie jicnu

Zdroj:  Atrézie  jicnu.  Online.  Dostupné  z:  https://www.famotol.cz/wp-

content/uploads/atrezie-jicnu-3.pdf [cit. 27.2.2025].



https://www.fnmotol.cz/wp-content/uploads/atrezie-jicnu-3.pdf
https://www.fnmotol.cz/wp-content/uploads/atrezie-jicnu-3.pdf

PRILOHA P XX: OMFALOKELA
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Obrazek 21 Omfalokéla

Zdroj: Omfalokéla. Online. Dostupné Z: https://www.famotol.cz/wp-

content/uploads/omfalokela.pdf [cit. 27.2.2025].



https://www.fnmotol.cz/wp-content/uploads/omfalokela.pdf
https://www.fnmotol.cz/wp-content/uploads/omfalokela.pdf

PRILOHA P XXI: GASTROSCHIZA
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Obrazek 22 Gastroschiza

https://www.fhmotol.cz/wp-

Zdroj: Gastroschiza. Online. Dostupné Z:

content/uploads/gastroschiza-3.pdf [cit. 27.2.2025].



https://www.fnmotol.cz/wp-content/uploads/gastroschiza-3.pdf
https://www.fnmotol.cz/wp-content/uploads/gastroschiza-3.pdf

PRILOHA P XXII: STREVNI MALROTACE

Obrazek 23 Stfevni malrotace

Zdroj: Stievni malrotace. Online. Dostupné
https://www.rehabilitace.info/nemoci/malrotace-streva-porucha-rotace-streva-priznaky-

priciny-a-lecba/ [cit. 27.2.2025].



https://www.rehabilitace.info/nemoci/malrotace-streva-porucha-rotace-streva-priznaky-priciny-a-lecba/
https://www.rehabilitace.info/nemoci/malrotace-streva-porucha-rotace-streva-priznaky-priciny-a-lecba/

PRILOHA P XXIII: AMNIOCENTEZA
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Obrazek 24 Amniocentéza

Zdroj:  Amniocentéza. Online. Dostupné z:  https://www.modrykonik.cz/jsem-

tehotna/amniocenteza/ [cit. 6.3.2025]



https://www.modrykonik.cz/jsem-tehotna/amniocenteza/
https://www.modrykonik.cz/jsem-tehotna/amniocenteza/

PRILOHA P XXIV: CHORIONBIOPSIE

Chorionic Villi

Obrazek 25 Chorionbiopsie

Zdroj: Chorionbiopsie. Online. Dostupné
https://www.wikiskripta.eu/w/Odbér_choriovych klki [cit. 6.3.2025]




PRILOHA P XXV: KORDOCENTEZA

Ultrazvuk

Kordocentéza

Obrazek 26 Kordocentéza

Zdroj: Kordocentéza. Online. Dostupné
https://www.rehabilitace.info/zdravotni/kordocenteza-co-je-to-priznaky-priciny-a-lecba/

[cit. 6.3.2025]



https://www.rehabilitace.info/zdravotni/kordocenteza-co-je-to-priznaky-priciny-a-lecba/

