Malformace

O spravnosti ¢lanku se vede
diskuse.

O obsahu ¢lanku ,Malformace” se nyni
debatuje. Vice informaci naleznete v diskusi.

Malformace jsou vrozené vyvojové vady - vrozené morfologické odchylky presahujici normalni variabilitu spojené
s vyznamnymi tvarovymi a funkénimi poruchami.

Normalni intrauterinni a postnatalni vyvoj zavisi na postupné aktivaci nebo potlaceni gend, zygota obsahuje
vSechny geny, vétSina z nich je ale inaktivnich, s postupnym vyvojem oplozeného vaji¢ka jsou zapojovany
jednotlivé geny nebo jejich skupiny.

Zakladni pojmy

anomalie - malad odchylka, kterd nevede k funkéni poruse, jesté mensi stupen odchylky se oznacuje variace
ageneze - Uplna nepritomnost organu i jeho zédkladl, popr. chybéni nékteré bunééné populace ve tkani

aplazie - chybéni orgdnu, ale se zachovanim jeho zakladu nebo rudimentu struktury (napfr. aplazie plice - hlavni
bronchus je slepé zakoncen v rudimentarni plicni tkani)

hypoplazie - vrozené zmenseni vSech slozek orgdnu (mikroftalmie, mikrocefalie, mikrognathie apod.), na rozdil od
atrofie, ktera je ziskanym zmensenim organu normélné vyvinutého

atrézie - nevytvoreni lumina dutého organu (nékteré orgdny (napr. jicen) se zakladaji jako solidni pruhy, jejichz
centrdlni buniky zanikaji apoptézou a tim se vytvori dutina)

dysplazie - abnormdlini usporadani bunék ve tkanich nebo pritomnost tkéni, které se v daném organu normalné
nevyskytuji (nutno odlisit od dysplasii ve smyslu prekanceréznich zmén - intraepitelidlnich neoplazii)

ektopie (heterotopie) - abnormalni ulozeni organu (napr. ektopie srdce - srdce mimo hrudni dutinu)
dystopie - organ zlstava na misté svého plvodniho vyvoje (napr. dystopie ledviny - ledvina v panvi)

selhani involuce - perzistence urcitych embryondlnich struktur, které za normalnich okolnosti zanikaji (napr.
perzistence ductus thyreoglossus)

poruchy oddéleni - selhani mechanismu apoptézy, napr. syndaktylie

dysrafie - nelplny uzdvér (napf. spina bifida a jiné ,rozstépové*” vady)
PFi€iny
Priciny se oznacuji jako teratogeny a mohou byt:

= vnitrni (genetické vlivy - strukturadlné abnormni geny nebo porucha
aktivace gen);
= zevni (ze strany matky - expozice plodu plsobeni fyzikalnich i
chemickych vlivl), vysledek plsobeni teratogenniho ¢initele zavisi
na:
= konkrétnim Ucinku (napf. blokuje bunécné déleni, posSkozuje
bunécné dychéni...);
= stadiu vyvoje, ve kterém jsou dané organy citlivé k plsobeni
teratogenu.

Temtam{v preaxialni brachydaktylicky
syndrom

Pro jednotlivé teratogeny tedy existuji v préibéhu vyvoje zarodku obdobi,

kdy se mohou uplatnit (tzv. kritické periody) a kdy nikoliv, kritické periody pro rlizné ¢asti organismu mohou byt
shodné - Gc¢inkem jednoho cinitele pak vznikd kombinace vad (syndrom). Stejna vrozena vada mize byt vyvoldna
réznymi vlivy a naopak jeden cinitel mlze vyvolat rlzné vady.

1. fyzikalni teratogeny - zarenf{

2. chemické teratogeny - |éky (transplacentarni prenos - thalidoimid, cytostatika, antiepileptika, retinoidy)
3. biologické teratogeny - transplacentdrni prestup infekce (toxoplasmdéza, rubeola, CMV, HSV)

4. ostatni predpokladané teratogeny - koureni, alkoholismus, diabetes a obéhové poruchy matky

Mnohocetné malformace mohou vznikat jako polyotropni efekt teratogenu (postizeno nékolik organd soucasné)
nebo jako monotropni efekt (postizeni jednoho orgadnu vyvola kaskadu patogenetickych déjd, napr. ageneze ledvin
- oligohydramion - deformace plodu tlakem délohy - hypoplazie plic).
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Vyvojovy syndrom - jedina pricina pro anomalie ve vzdélenych
organech (polytropni efekt teratogenu).

Vyvojova asociace (syntropie) - statisticky vyznamné castéjsi sdruzeni
zmén, neni znama jednotna pricina.

Rozdéleni

Z hlediska obdobi, kdy doslo k poskozeni vyvijejiciho se jedince se rozlisuji
rdzné typy malformaci:

1. gametopatie - poskozeni gamet - nejcastéji chromosomalni
aberace; Rubinstein-Taybi syndrom

2. blastopatie - poruchy oplozeného vajicka (blastocysta) do 15.

dne vyvoje - vétSinou velmi tézké vady neslucitelné se zivotem,

vzacné mohou vzniknout siamska dvojc¢ata, teratomy;

3. embryopatie - poruchy vyvoje zarodku od 15. dne do konce 3. mésice téhotenstvi - v tomto obdobf
probihd organogeneze (zakladaji se vsechny organy), poskozeni na zacatku organogeneze vedou k velmi
tézkym vadam, na konci vznikaji vady lehci, jde napr. o rozStépové vady patere a michy nebo patra a obliceje;
4. fetopatie - poruchy plodu od konce 3. mésice téhotenstvi do porodu, zdkladni vyvoj orgdnu je dokoncen,
dale se vyvijeji jeho slozky, priklady jsou poruchy vyvoje urcitych skupin neuron v mozku nebo cévniho
zdsobeni myokardu.

Blastopatie

Monstrum duplex (siamska dvojcata)
- nelplna separace.

a. symetrické (obé zridy stejné)

thoracopagus (sternopagus, xiphopagus) - hrudni spoj

pygopagus (ischiopagus) - panevni spoj

craniopagus - hlavovy spoj

prosopo-cephalo-thoracopagus (Janus) - splynuti hlav a hrudnik( s obli¢eji obracenymi k ramendm
dicephalus - paralelni splynuti trupl, dvé patere, obvykle jen dva pary koncetin

dipygus - paralelni splynuti hlav a hrudnikd ze strany, mize mit dvé HK a ¢tyri DK

b. asymetrické (jedna zrlda vétsi - autosit, druhd mensi nebo rudimentarni - parasit)

epignathus - parasit zakotveny na spodiné lebni, vy&niva z Ust autosita

parasiticky thoracopagus

parasiticky pygopagus (diferencovanéjsi nez sakralni teratom, napr. s ndznakem koncetiny)
fetus in feto - interni zrGida, napf. v dutiné brisni

Monstrum simplex

Hrubé zevné deformovany jedinec (napr. anencefalus) nebo i vnitfni poruchy (situs inversus seu heterotaxis).
Embryopatie

Rozstépové vady paterfe a michy

Nejde o skute¢né rozstépy, ale o poruchy uzavéru meduldrni ploténky (dysraphie), projevuji se jako cranioschisis,

rhachischisis nebo craniorhachischis.

a. cranioschisis (rozstép hlavy), mize byt ¢asteény (hemicrania -
zachované rudimenty kosti klenby) nebo Uplny (acrania - Gplné chybi kryt
lebni), acranie se kombinuje s anencefalii, kdy chybi mozek - malformace
nesluditelnd se Zivotem (u prezivsich byvé zachovan kmen), vypadek
funkce hypofysy vede k nevyvinu nadledvin, z lebky je vyvinutd pouze
obli¢ejova Cast a base, Celo se prudce sklani dozadu a prechazi v basi,
kterad neni kryta k@zi, ale cévnatou tkani s rudimenty nervové tkané (area
neurovasculosa), bulby jsou dobre vytvoreny a silné prominuji, oci hledi
vzhlru (uranoskopie), pti craniorhachischise pripominéa zrlida ropuchu (krk
chybi a naseda primo na trup, uranoskopie, area neurovasculosa prechazi
plynule v analogickou strukturu na dorsalni strané téla)

encefalokéla - defekt v neurokraniu spojeny s vyhifezem mozku a
jeho oball, méa podobu cystického kulovitého Gtvaru nej¢astéji v
okcipitalni krajiné krytého kzi, obsahem byva tvrda plena
(meningokéla), nékdy i mozek (encefalokéla)

M6bidv syndrom

b. rhachischisis - defekt uzdvéru paterniho kanalu (rozstépy obratll), mze byt totaIni (¢asto sdruzend s
cranioschisou) nebo parcidlni (nej¢astéji v lumbalni oblasti), podle mista nespojeni zdkladl obrale rozezndvame

vvvvv
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kryt (myeloschisis, vada neslucitelna se zivotem), je ve stfedni ¢asti zad prouzek rudimentarni nervové tkdné (area
medullovasculosa), kterd na okrajich prechazi v k(zi, vstupuji do ni rudimenty misnich koren(, klze na okrajich je
vétsinou porostld chlupy (hypertrichosis), vady se zachovanym koznim krytem se radi do skupiny spina bifida
(cystica et occulta), komplikacemi rachischise je porucha inervace v oblasti cauda equina a moznost ascendentni
infekce plen a mozku

spina bifida cystica - dale se rozdéluje na:

= meningokélu - dura a arachnoidea tvori vak vyklenuty do pokozi, micha mé normalni polohu nebo probiha
stfedem vaku, obsahem vaku je likvor;

= meningomyelokélu - micha je umisténa ve vaku a spojena s jeho povrchovym ektodermem;

= hydromyelomenignokélu - obdobny defekt jako predchozi, ale micha mé dilatovany centralni kanal
(hydromyelie);

= myelocystokélu - micha tvori area medullovasculosa, ktera periferné prechazi v kizi, ventralné se hromadi
tekutina, ktera vyklenuje cely Utvar dorsainég;

® spina bifida occulta - dorsdlni rozStép patere, ktery je nad michor prekryt tuhou vazivovou membranou,
nedochazi k vyklenuti, nad defektem je klze ztlustéla, nékdy s hypertrichézou.

Rozstépové vady obliceje

Zahrnuji izolované nebo kombinované vady (napf. Pierre-Robinlv syndrom = makroglossie + mikro-gnathie +
palatoschisis).

cheiloschisis - rozstép rtu
gnathoschisis - rozstép Celisti
palatoschisis - rozstép patra
uranoschisis - rozstép uvuly

Fetopatie

Zahruji deformace normalnich organovych zakladd mechanickou silou
vnitfni nebo zevni (poruchy tvaru, prfemisténi organl tahem nebo tlakem):

o

= stlaceni plodu z anomalie délohy; o
= nedostatek pohybu pfi oligohydramniu, myopathiich, Robin@v syndrom
neurologickych poruchach;
= odtrzeni, preruseni normélniho zékladu organu s vaskularnim
poskozenim;
= amnialni srdsty a pruhy vedouci k odskrceni konéetiny;
= vaskuldrni poskozeni, napr. abusus kokainu nebo amfetamin u matky vyvolaji cévni poruchy u plodu.

Stejna malformace muUze vzniknout rdznym mechanismem, napf. pes equinovarus je disledkem nedostate¢ného
pohybu koncetinou z tlaku délozni stény a z misni poruchy.

Odkazy

Zdroj

PASTOR, Jan. Langenbeck’'s medical web page [online]. ©2006. [cit. 2009-01-17]. <https://langenbeck.webs.com/>.


https://www.wikiskripta.eu/w/Soubor:Robinow_syndrome2.jpg
https://www.wikiskripta.eu/w/Hypertrichosis
https://www.wikiskripta.eu/w/Pes_equinovarus
https://langenbeck.webs.com/

