Prevence a casna diagnostika vrozenych vad

Vrozené vady jsou odchylky od normalniho prenatalniho vyvoje lidského jedince. Lze je rozdélit na strukturni nebo
funkéni. V soucasné dobé zndme stovky az tisice rdznych typd chorob a vad, které Ize diagnostikovat po narozeni
nebo v prvnich mésicich Zivota. V CR se v sou¢asné dobé& pohybuje vyskyt vrozenych vad u Zivé narozenych déti
kolem 3-5 %1, Primarné se jedna o poskozeni bunék, které se projevuje ve tkanich a organech. Vrozené vady
mohou byt mnohocetné nebo izolované. Strukturalni vady souvisi s urcitou Casti téla (rozstépy patra nebo rtu,
srdecni vady, abnormality koncetin, defekty neurdlIni trubice - napf. spina bifida, poruchy vyvoje CNS). Funkcni
poruchy mohou zasahovat mnoho organovych systémd a mivaji ¢asto rlizné fenotypové projevy:

Nervovy systém
Mezi typické strukturni vady postihuji CNS patfi poruchy uzdvéru neurdlini trubice (spina bifida, anencefalie).
Mezi komplexni (syndromové) vyvojové vady postihujici CNS patfi: Downdv syndrom, Prader-Williho syndrom,
syndrom fragilniho X. V'yvojové postizeni CNS se mize projevit aZz abnormalnim psychomotorickym vyvojem:
casto se objevuje psychomotoricka retardace, poruchy chovani, poruchy autistického spektra, problémy s
ucenim, s rfeci ¢i vyjadfovanim a v neposledni radé pak problémy motoriky.

Obéhovy systém §
Vrozené srdecni vady patfi k nej¢asté&jsim vibec (az 1/3 vsech VVV). Casto se jednd o poruchy vyvoje chlopni,
nedostatecné oddéleni jednotlivych obéhl (perzistujici komunikace).

Smysly
Slepota, vrozend katarakta a vazna postizeni sluchu prechézejici az v hluchotu. Typicky u déti matek
nakazenych syfilis (hluché je aZz 1/3 novorozenct).

Metabolické poruchy
Mezi nejCastéji se vyskytujici patfi fenylketonurie (PKU) a kongenitaini hypothyredza.

Priciny vrozenych vad

Nejcastéji jsou vrozené vady zplisobené kombinaci nékolika faktord - kromé genetické predispozice se zapojuje
plsobeni fyzikalnich, biologickych nebo chemickych vnéjsich faktord (teratogenti):

= monogenné podminéné vady - genové mutace - napf. Achondroplazie, Marfandv syndrom

= chyby v poétu nebo struktufe chromozom@ (chromozomové aberace)

= teratogenni faktory prostredi, kterym je vystavena Zena v téhotenstvi - napf. virové infekce (zardénky), drogy
nebo alkohol

AZ u 60 % VVV neni pricina jejich vzniku zndma. Kolem 30 % pripada na faktory genetické, 10 % na faktory vnéjsiho
prostredi.

Diagnostika vrozenych vad

Jestlize existuje urcité podezieni na VVV u jiz narozeného ditéte, je rodi¢dm (susp. postizeného ditéte) doporuceno
vysetreni klinickym genetikem. Kromé morfologicky jasné rozeznatelnych defektl mUze byt divodem podezreni
napriklad nalez na zobrazovacich metodach (napf. vyvojové vady ledvin zachycené na USG vysetreni bricha, rlizné
vyvojové anomalie CNS zobrazené napr. MRI). Na zakladé fenotypu a vysledkd rliznych pomocnych vysetreni je
mozné (v nékterych pripadech) indikovat cilenou genetickou diagnostiku (molekularné genetickou ci
cytogenetickou - viz nize) k potvrzeni ¢i vylouceni zvazované diagnézy (syndromu).

» cytogenetické vysetreni - vysetreni poctu a struktury chromozom, které se provadi v optickém v mikroskopu.
= molekuldrné genetické vysetreni - slouzi k diagnostice zmény genetické informace na Urovni DNA (mutaci).
Provadi se cilené - pfi konkrétnim podezreni na urditou geneticky podminénou chorobu.

Diagnostikou VVV v téhotenstvi se zabyvéa prenatalni diagnostika, v indikovanych pfipadech (vysoké riziko
opakovani zndmé diagndzy geneticky podminéné choroby) také preimplantacni geneticka diagnostika (v rdmci
asistované reprodukce dochazi ke kontrole genetické informace embryi pred jejich implantaci).

Prenatalni testy VVV

1. Neinvazivni metody
= biochemické - Biochemicky screening I. trimestru (PAPP-A, B-hCG) i screening Il. trimestru (a-fetoprotein
(AFP), lidsky choriovy gonadotropin (hCG), nekonjugovany estriol (UE3))
= ultrazvuk (USG), pfip. v indikovanych pripadech MRI plodu
= neinvazivni testovani nej¢ast&jsich chromozomovych aneuploidii (novd metoda, zatim nehrazena v CR ze
zdravotniho pojisténi)
2. Invazivni metody:
= amniocentéza (16.-17. tyden)
= biopsie choria (CVS) (od 11. tydne)
= odbér fetdIni krve - kordocentéza (cca od 20. tydne)
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K invazivnim metoddm se pfistupuje pouze pri vazném podezieni na posSkozeni plodu. Tyto metody s sebou totiz i
dnes nesou urcité riziko potratu (obecné 0,5 - 1 %).

Prevence vrozenych vad

Hlavni je primdarni prevence - tedy opatreni, kterd Ize aplikovat jeSté pred vznikem samotné vady. V tomto
ohledu je dllezitd edukace zen ve fertilnim véku ohledné skodlivych faktorl v téhotenstvi a jejich predchazeni.
Rodi¢dm je doporucovano nékolik zasad:

m Planované rodicovstvi- neplanovand gravidita ma mnohem vyssi riziko (nechténé) expozice skodlivym
faktoraim,

m otéhotnéni v produktivnim véku - je prokdzano, ze s vékem matky casto stoupéd vyskyt numerickych
chromozomovych abnormalit (napf. Downova syndromu),

» omezeni styku s teratogennimi latkami - tyka se nejen alkoholu ale tfeba i 1ék( u matek s chronickymi
chorobami (antiepileptika, antihypertenziva apod.),

» dobry zdravotni stav - zejména u Zen trpicich chronickym onemocnénim, u kterého je nutna dobra
kompenzace (DM, epilepsie, PKU, nemoci stitné zlazy,...),

= dostatecnd vyZiva - vyvazené zastoupeni zivin, vitaminQ a stopovych latek. V ramci prevence defektd neuralni
trubice se nastdvajicim matkdm doporucuje vyssi pfijem kyseliny listové - suplementace cca 0,4 mg denné.

Odkazy

7 va s

Souvisejici €lanky

syfilis
fenylketonurie
hypothyroidismus
mutageny
teratogeny

Externi odkazy

= Vrozene-vady.cz (http://www.vrozene-vady.cz/)
= Primarni prevence vyvojovych vad (SLG CLS JEP) (http://www.slg.cz/primarni-prevence-vrozenych-vyvojovych-
vad)

Pouzita literatura

= Birth Defects (https://www.medicinenet.com/birth_defects/article.htm)

= The primary prevention of birth defects (http://www.medsci.org/press/birthdefect.html)

= Prevention of Congenital Anomalies (https://www.karger.com/ProdukteDB/produkte.asp?Aktion=ShowEachTyp
e&ProduktNr=228572)

= Primarni prevence vrozenych vyvojovych vad (http://www.szu.cz/uploads/documents/czzp/seminare/2010/VVV
_20oct10/primarni_prevence_VVV_Dr.Sipek.pdf)

= Prenatdlini diagnostika VVV (http://eamos.pf.jcu.cz/amos/kpk/externi/kpk 1408/26.pdf)
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