Vrozené vady koncetin

Vrozené vady konéetin (dysmelie) jsou vrozené deformity, vznikajici zasahem teratogenu v pribéhu
morfogeneze pohybového aparatu (kritickd perioda: 4.-7. tyden) ¢&i na podkladé genetické vady!2],

Rozdé&lujeme Uchylky ve smyslu plus (hyperplazie) a minus (aplazie, ageneze)t3!,

RozliSujeme vady atypické (Ombrédanova choroba, arthrogryposis multiplex congenita), atrofické (aplasia radii
congenita, synostosis radioulnaris congenita, Madelungova deformita, aplasia femoris congenita, pseudoarthrosis
tibiae congenita aj.), hypertrofické (postihujici prsty, ¢ast koncetiny nebo celou koncetinu), numerické
(nadpocetné kistky), skréeniny (torticollis muscularis congenita) a vykloubeni (vyvojova kycelni dysplazie)t3l.

Etiologie

90 % vrozenych defektl mé geneticky pdvod!X(typické vrozené vady - napf. chondrodystrofie) - familidrni vyskyt,
dédi¢né, vznik pfimou poruchou zarodecné tkané.

= AD (autozomaliné dominantné dédi¢né) - jeden z rodi¢d stejné postizen —» 50 % potomkU postizenych.

= AR (autozomdlné recesivné dédi¢né) - postizeny jedinec ma potomky s heterozygotnim partnerem, ktery je
rovnéz nositelem recesivniho genu.

= GR (gonozomalné recesivné dédi¢né) - afekce vazand na pohlavni chromozom X, muzi postizeni, Zzeny
prenasecky!?!,

V 10 % se uplatiuji zevni priciny (atypické vrozené vady)t! - infekce matky, plsobeni 1ékd a dalich vnitrfnich a
zevnich teratogent, mechanickych vliva.

jedy, pronikajici z matky na plod, napr. nékteré léky (talidomid, otrava medikamenty);
nedostatek kysliku, vznikly exogenné i endogenné (anémie matky, porucha nidace);
stari matky (vék pod 20 + nad 40 let);

vliv karence nékterych latek (vitaminy);

ionizaéni zareni, které plsobi prfimo i na plod;

infekéni nemoci, zejména virové (zardénky, spalni¢ky, lues, toxoplazméza);
diabetes mellitus;

mechanické noxy - intrauterinni amniové pruhy;

dusevni stres matky, alkoholizmus atd!t312],

Embryologie

Koncetiny se zacinaji vytvaret na konci 4. tydne téhotenstvi z koncetinové listy (mezodermalni pupeny embrya,
pokryté vrstvou ektodermu). Vytvareji se proximodistdlnim smeérem. Proliferace mezodermu je zavisla na cévnim
zasobeni.

= Kosti pletencl a proximalnich segmentl (humerus, femur - stylopodium) se vytvareji z mezodermu primo,
ostatni ¢ésti (predlokti, bérec - zeukopodium a ruka, noha - autopodium) se vytvareji z mezodermu pfi
plsobeni apikalniho ektodermalniho hfebene (AER, reguluje zevni rlst koncetin);

= riistové faktory. FGF 1-8, NGF;

= na distalnim konci koncetinovych pupen( zéna polarizaéni aktivity (ZPA) - urcuje predozadni orientaci
koncetin (indukovano signalnim genem Shh - sniZeni aktivity zplsobi chybéni ulnarnich ¢&i fibuldrnich prstd,
zvyseni vede k duplikaci prstd).

Svaly - vyvoj oddélené z myotomd, pochéazejicich ze stfedni ¢asti mezodermu somitl (prvosegmentl embrya).
Zadové svaly si (na rozdil od koncetinovych) uchovavaji segmentdini usporadani.

V 6. tydnu téhotenstvi oplosténi distalnich ¢asti koncetin (ploténka ruky a nohy);

v 7. tydnu rotace koncetin do spravného postavent;

v 8. tydnu v AER genové podminénd apoptdza vedouci k separaci jednotlivych prstd;
ve 12 tydnech osifika¢ni centra ve vSech dlouhych kostech;

vyvoj dolnich koncetin opozdén oproti hornim koncetindm asi o 1 tyden.

Zakladni morfogeneze kondéetin je tedy ukonéena v embryondalnim obdobi a vétsina pUsobicich faktor( se
musi uplatnit v tomto obdobi. Dlezitym faktorem je vristani cév do rlstové zény nediferencovanych bunék
mezodermu - porucha vede k redukci mezodermalnich bunék; dlsledkem tranzversalni defekty koncetin
(symbrachydaktylie)!!,

Geneticka regulace vyvoje koncetin

= Signalni molekuly (plsobi mezi burikami): Shh (,,sonic hedgehog”, nejdllezitéjsi, vyvoj rliznych tkani), lhh
(,indian hedgehog”, diferenciace chrupavky), FGF (fibroblastové rlistové faktory, celkovy rist koncetin), BMP
(kostni morfogeneticky protein, stimuluje osteogenezi).

= Transkripéni faktory (plsobi uvnitf buriky): homeoboxové geny (Hox A a D), geny Pax!.
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Klasifikace a priklady

1. klasifikaci zaved| Saint-Hilaire (1832, zastarald nomenklatura vrozenych vad vychézejici z fectiny): napf.
terminy amelie (chybéni celé koncetiny), peromelie (mutilace periferni ¢asti koncetiny), fokomelie (nevyvinuti
proximalnich segmentd koncetiny) atd!.

Klasifikace dle Frantze a O Rahillyho (1961): terminéini a interkalarni defekty!.
Swansonova klasifikace (1964)!!:

chybny vyvoj,

chybnd diferenciace a separace,
zdvojeni,

nadmérny rist (gigantizmus),
nedostatecny rilst (hypoplazie),
vrozené konstrikce (amniotické pruhy),
generalizované skeletaini vady™!.

Nova klasifikace vznikla pfi IPSO (1973) rozlisuje transversalini a longitudinaini defekty!?!.

Transversalni defekty
Zahrnuji tzv. kongenitalni amputace (podobaji se chirurgickym amputacim v rlizné trovni koncetiny).
Rovina kongenitdIni amputace se uddva ndzvem segmentu koncetiny (napr. paze, stehno, bérec), délka
pahylu se udavé ve tretindch (proximalni, stfedni, distalni)!2..
Kde segment koncetiny chybi beze zbytku, uzijeme ndzev ,kompletni“.

Longitudinalni defekty
Patri sem defekty ostatni, které nepatfi do defektl transverzalnich.
Vyjmenovavame vsechny kosti ¢i jejich ¢asti, které chybi.

Chybéjici délku kosti oznacujeme ve tretinach.

Kde chybi celd kost, uzivdme slovo , kompletni“[2!,

s

Chybné zalozeni ¢asti koncetin (defekty koncetin, poruchy formace)

Defekty jsou déleny na terminalni (koncové) a interkalarni (vmezerené), dale na defekty transverzalni a
paraaxialni. Dalsi pouzivané nazvy (vychazeji z plvodni Saint-Hilaireovy klasifikace):

= dle zavaznosti postizeni (tzv. teratologicka rada): hypoplazie, ¢dstec¢na aplazie, kompletni aplazie;
= amelie (kompletni chybéni koncetiny), hemimelie (postizeni jedné z parovych kosti predlokti a bérce) -
kompletni (GpIné chybéni kosti) / nekompletni (chybi jen ¢ast kosti)!!,

Transverzalni defekty koncetin
Chybi ¢ast koncetiny v celém jejim prirezultl.
Terminalni vady

= Amelie - chybi celd koncetina;

= hemimelie - chybi terminalni ¢ast koncetiny v rlizné vysce;
= kompletni - defekt v Urovni lokte nebo kolena;
= nekompletni - defekt pod trovni lokte nebo kolenall!,

Interkalarni vady

= Fokomelie - chybi nékteré z centralnich ¢asti konletiny;
= kompletni - ruka nebo noha nasedd na pletenec;
= nekompletni - ruka nebo noha nasedd na redukovanou ¢ast koncetiny!!,

Symbrachydaktylie

V némecké literature timto terminem rozumime rudimentdarni prsty nasedajici na pahyl koncetiny. V
anglosaské literature 4 skupiny:

zkréceni prstd (u Polandova syndromu);

chybéjici centralni prsty (rozstép ruky);

monodaktylie (pfitomen je jen palec);

peromelie (deformovany pahyl ruky bez prstfl, adaktylie)!.

Paraaxialni defekty koncetin

Poskozuji jednu ¢ast koncetiny v sagitdlni roviné (preaxialni, centralni, postaxialni ¢ast) distalné od lokte (resp.
kolena).
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Terminalni hemimelie
Interkalarni hemimelie
Oligodaktylie

Téz parcidlni adaktylie. Jedna se o snizeny pocet prstl, nékdy zalozeny jen jako rudimenty.

= Preaxidlni (chybi palec a 2. prst);
= postaxidlni (chybi 4. prst a malicek).

Tyto dva typy Casto spojeny s aplasii nebo hypoplasii prislusné kosti predlokti ¢i bérce.
= Rozstép ruky (lobster claw - ,raci klepeto” - chybéni centralnich prstd, ostatni zachovany).
Chyby v diferenciaci a separaci casti koncetin
Jsou zpUlsobeny poruchou apoptézy. Vznikaji mezi 7.-8. tydnem embryonéiniho vyvoje a mohou se kombinovat s
dal$imi vadami (Poland@v syndrom, Apertlv syndrom, rozstép nohy, polydaktylie, syndrom kongenitalnich
konstrikénich pruh(). Typickymi zastupci jsou synostézy rliznych ¢asti kondetin:
Radioulnarni synostéza
Tarzalni koalice

Syndaktylie

Jde o nejcastéjsi vrozenou vadu koncetin (1:2000), 15-40% AD. Dle
délky spojeni rozliSujeme syndaktylie:

» kompletni (prsty spojeny v celé délce),
= nekompletni (spojeny jen ¢asti prstd, proximalni ¢i (vzacné)
distalni = fenestrovana syndaktylie, akrosyndaktylie).
Dle charakteru spojeni rozliSujeme syndaktylie:

= jednoduché (membrandzni - prsty spojeny kdzi),
= komplexni (kostni spojeni).

Brachysyndaktylii rozumime zkraceni spojenych prstd. Dle Flatta
nejcastéji spojeny 3. a 4. prst, 4. a 5. prst. U % déti je postizeni Syndaktylie
oboustrannéll],

Terapie je nasledujici:

= separace sousednich prstd mnohocetnou Z-plastikou, vytvoreni meziprstniho prostoru, kryti vzniklych
defektd volnymi koznimi stépy;

= metoda separace: pfi spojeni nékolika prstl jsou v 1 dobé oddéleny pouze 2 okrajové, dalsi nejdrive za 6
mésicl;

= indikace: do 1 roku véku se oddéluji pouze prsty nestejné délky (4. a 5. prst / palec a 2. prst), prsty stejné
délky oddélujeme pozdéji (po 18. mésici - lepsi planovani incizi, interdigitalni fasa nema tendenci
migrovat distalné), vzdy je ale nutné prsty separovat v predskolnim véku;

= na nohou se prsty separuji zcela vyjime¢né z kosmetickych d@vodat,

Duplikace casti koncetin

Jde o vady v dlsledku rozstépeni embryonalnich tkani, vedoucimu k vyvoji nadpocetnych segmentd
(perifernich nebo i centrdlnich)!.

Polydaktylie rukou i nohou

Patfi k nej¢astéjsim vrozenym vadam koncetin (1:3000). Casto jsou spojeny s dalsimi systémovymi vadami
(organova postizeni).

= Duplikace preaxialni (duplikace palce, spojena s trifalangedlnim palcem, pozn.: osa prochazi 2. prstem)
- pfevazuje u bilé rasy (vétSinou neni hereditarni);

= centralni (duplikace 2., 3. a 4. prstu);

= postaxialni (duplikace maliku) - nej¢astéjsi, hl. u ¢erné rasy (AD) .

Terapie:

= u duplikace palce snasen predevsim radidlné umistény palec tak, aby byl zachovan kolateralni vaz pro
Uchopovou funkci;

= u centrdini polydaktylie slozité rozhodovani ;

= pfi ulnarni polydaktylii snadsen periferné postaveny prst (jde-li jen o mékkotkanovy privések, pak se jen
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podvazuje - znekrotizuje).

Duplikace ulny s chybénim radia (tzv. zrcadlova ruka)

Vedle ulny jsou zmnozeny i ulnarni prstytt,
Nadmeérny vyvoj
Postihuje celé koncetiny nebo ¢asti dolnich (ev. hornich) koncetin, které jsou dysproporcionalné zvétseny. Mlze
postihovat skelet i mékké tkané (hypertrofie tuku, lymfangiomy, hemangiomy). Etiologie je nezndma (hormonalni,
chybéni receptord pro zastavu rdstu v embryonalnim vyvoji, nadmérny vliv nervovych mediatord), plsobi
kosmetické i funk¢ni problémy. U lokalizovanych postizeni jsou zmnozené ¢asti tvoreny hamartomy (smésice
réznych tkani s prevazujici nervovou slozkou)!!.
Hemangiomatéza pfri Klippelové-Trénaunayové syndromu

Projevuje se jako hypertrofie celé ¥ télalll,
Hypertrofie pfi jinych syndromech

Patf{ sem: proteovsky syndrom, mnohocetnd enchondromatéza, neurofibromatézalll,
Gigantizmus

Jedné se o celkové zvétdeni véech télesnych proporci, vétdinou spojeny s hyperplazii adenohypofyzy!t.
Lokalizované postizeni

Makrodaktylie:

= pseudomakrodaktylie - zvétSeny pouze mékké tkanég,
= prava makrodaktylie - hypertrofickd téz kost.

Terapii je:

= zmensSovaci operace ¢i ablace hypertrofickych ¢asti (¢asto opakované v pr@béhu rlstu);
= u hemihypertrofie pak zkracovaci osteotomie dlouhych kostit,

Nedostatecny vyvoj
Jde o vady se zmensenym vyvojem koncetiny:
Celé koncetiny
Jeji terminalni ¢asti (mikrodaktylie)
Jeji interkalarni ¢asti (hypoplazie)
= Ageneze loketniho kloubu,
= proximalni fokalni femoraini deficience (PFFD),
= hypoplazie tibie a fibuly.
Maze postihovat vSechny tkané koncetiny nebo jen jednotlivé komponenty (kGze, cévy, nervy, $lachy, svaly, kosti).

Casto je nedostate¢ny vyvoj sdruzen s daldimi vadami kon&etin (napf. deformitami hlezenniho kloubu a kloubd
nohy),

Amniotické konstrikce, syndrom kongenitalnich konstrikénich pruhi (Streeterova
dysplazie)

Je to nedédi¢néa vada, fazena mezi disrupce. Etiologie neni pIné objasnéna, 2 teoriell!:
Chybny vyvoj koncetin z endogennich pricin (Patterson a Streeter)
V uréitych ¢astech téla se nevytvofi pod kiizi mezoderm, coz vede k jejimu zaskrcenil!,
Exogenni teorie
Predc¢asné prasknuti amniovych oball vede ke vzniku pruh(, které mohou zpUsobit konstrikce na koncetinach

i trupu (omezeni vendzni drendze - edém — amputace ¢i hluboky zarez) - nej¢astéji ¢asteéné amputace prstl
rukou a nohou, supramaleolarni konstrikce bérce, ¢asto je postizeno nékolik koncetin1,

Mezi doprovodné anomalie patfi: fenestrované syndaktylie, brachydaktylie, pes equinovarus, rozstép rtu a
patra.
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Syndrom vznika jiz okolo 6. tydne vyvoje, mlze vznikat u matek s oligohydramniem, u predc¢asnych stahl a pfi
Uniku plodové vody.

Klasifikace dle Pattersona:

jednoduché konstrikce;

konstrikce s deformitou distalnich ¢asti konéetiny zplsobenou lymfedémem, cyandzou a otokem;
konstrikce spojené se syndaktyliemi;

intrauterinni amputace.

Terapiel3!:

= jednoduché konstikce - mnohocetné Z-plastiky klze;

= sloZitéjsi konstrikce - ¢asto slozité rekonstrukéni vykony na rukou i nohou!.

Vrozené defekty koncetin spojené s dalSimi anomaliemi (generalizované abnormality a
syndromy)

Patri sem vrozené defekty hlavné hornich koncetin (predevsim humeru), které se ¢asto kombinuji s dalsimi
vrozenymi anomaliemi. U vétSiny z nich zndm geneticky podklad a dédi¢nost.

Kazdé dité s vrozenym defektem koncetin by mélo byt vySetifeno na postizeni: kraniofacidlni oblasti, srdce,
gastrointestindlniho, urogenitdlniho, kozniho a nervového systému, hematopoetického systému. Pricinou nékterych
téchto syndromd je mutace oblasti kédujicich FGFL!,

Polandtiv syndrom

= Jednostranna ageneze m. pectoralis minor a sternalni ¢asti m. pectoralis major + abnormality stejnostranné
ruky (hypoplazie ruky a prstll, syndaktylie, brachydaktylie, oligodaktylie);

postizena koncetina roste pomaleji;

mUze byt kombinovan s postizenim ledvin;

pfi levostranném postizeni (10 %) spojen s dextrokardif;

etiologie: porucha cévniho zdsobeni v embryondlni fazi vyvoje pfi obstrukci a. subclavial®l.

Trombocytopenia-absent-radius syndrom (TAR)

= Trombocytopenie (s krvacivymi projevy) + jedno- / oboustranna aplasie / hypoplazie radia (s typickou radidlni
deviaci ruky), deformace / chybéni palce, hypoplazie ulny.

= Pfidruzené anomalie: nizsi vzrist, strabismus, vrozend srde¢ni vada, dalsi vady hornich koncetin (hypoplazie
ramenniho pletence a humeru) ¢&i dolnich kon&etin (ky¢elni luxace, pes equinovarus aj.)[*.

Fanconiho-pancytopenia syndrom

= Variabilni postizeni koncetin: hypoplazie / aplazie palce, hypoplazie radia, DDH + pancytopenie (krvéacivé
projevy - hematomy, bledost, opakované infekce);

= dité se rodi mensi s defekty koncetin a nepravidelnymi okrsky hnédé zbarvené kize;

= projevy pancytopenie se objevuji mezi 5.-10. rokem;

= pridruzené anomalie: postizeni srdce, urogenitalniho traktu, zrakul®!,

Holtové-Oramuv syndrom (syndrom ruka-srdce)

Celd Skala deformit: deformita predlokti a ruky (hypoplazie / aplazie palce, hypoplazie / aplazie radia);
porucha funkce lokte a tézkd hypoplazie predlokti;

defekty humeru, kli¢ni kosti, lopatky a sterna;

pridruzené vady: srdecni postizeni (defekt septa sini / komor, Fallotova tetralogie), postizeni patere (skoliéza,
pectus excavatum);

= postizeni obvykle oboustranné, ale nesymetrickélll,

VATER syndrom

. vertebralni defekty (V);

. neperforovany anus (A);

. tracheoezofagedlni pistél (T) - viz Vrozené vyvojové vady dychaci soustavy;
. ezofageadlni atrézie (E);

. radiaIni a rendlIni dysplazie (R)!,

UuprwWN PR

VACTERL syndrom

Sporadickd vada s nezndmou pric¢inou, vice u déti matek s diabetes mellitus, obsahuje navic:

1. kardialni postizeni (C),
2. dali abnormality vyvoje konc&etin (L),

Tibidlni hemimelie
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= AD dédic¢na,
= hemimelie ¢astéji spojena s duplikaci radidlniho paprsku a srde¢ni vadout.

Syndrom femoralni hypoplasie a neobvyklé tvare
= Hypoplazie / apldzie femuru a fibuly, (postizeni humeru a dolni ¢asti
patere a panve) + na tvari kratky nos a malé nosni dirky, dlouhé
filtrum, Gzky horni ret, gotické patro, $ikmy préib&h o¢nich $térbinl1l,

Ulnarni femoralni syndrom

= Kombinace postizeni femuru a ulnyl.

Terapie vrozenych vad koncetin

Je individualni podle typu vady, anatomické oblasti a porusené funkce.
Snahou je opravit osu dolnich konéetin a jejich stabilitu pro chlzi +
hornich koncetin pro zajisténi sebeobsluhy pfi jidle a hygien&!],

Nedilnou soucasti snaha o korekci postaveni pomoci ortéz a ndhrada
funkce chybéjicich ¢asti koncetin rdznymi typy protéz!!,

Odkazy

7 va s

Souvisejici ¢lanky

\égﬁene vyvojove vady VACTERL syndrom
Ombrédanova choroba
Arthrogryposis multiplex congenita
Fokomelie

Aplasia radii congenita
Talipomanus

Synostosis radioulnaris congenita
Madelungova deformita
KongenitdIni pakloub bérce

PFFD

Aplasia fibulae congenita
Torticollis muscularis congenita
Pes equinovarus congenitus
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