Vrozené vyvojove vady (VVV)
gastrointestinalniho traktu(GIT)



Co jsou VVV

Vrozené vyvojové vady (VVV) jsou defekty
organu, ke kterym doslo béhem
prenatalniho vyvoje plodu a jsou pritomny
pfi narozeni jedince. Postihuji v ruzném
rozsahu okolo 3% novorozencu. Prevenci
vrozenych vyvojovych vad a jejich
vCasnou diagnostikou se zabyva genetické
poradenstvi



PFiciny VVV

PriCinou vzniku VVV mohou byt zmeny
geneticke informace - tedy mutace nebo
ruzné vnejsSi vlivy. Tyto vnéjsi faktory, kterée
VVV zpusobuji (maji teratogenni ucinek),
oznacujeme jako teratogeny.



Teratogeny

Chemické - patfi sem prfedevsim ruzna lé€iva (napriklad néktera
antibiotika, antiepileptika, cytostatika); prokazan je i teratogenni ucinek
alkoholu a drog. Potencionalné jsou samoziejmé nebezpecné vSechny
chemickeé latky s mutagenni aktivitou (napf. tezkeé kovy)

Fyzikalni - z fyzikalnich teratogenu se muzeme nejvice setkat se zarenim.
Radioaktivni zareni muze zpUusobovat zlomy chromosomu, zatimco RTG
zareni muze nepriznive ovlivnit vyvoj neuralni trubice. Proto by téhotné v
prvnich 3 mésicich radéji RTG vySetfeni podstupovat nemély. Pokud je to
mozne, lze uzit Setrn&jSi zobrazovaci techniky (ultrazvuk). DalSim
fyzikalnim teratogenem je kromé zareni jeSté vysoka teplota

Biologické - sem patfi ruzné infekce matky, které zejména v ¢asnych
stadiich tehotenstvi mohou vazné narusit vyvoj plodu. Patfi sem
toxoplazmoéza (Toxoplasma gondii), zardenky (Rubivirus), syfilis
(Treponema pallidum), AIDS (HIV) a infekce zpUsobené cytomegaloviry
(CMV), virem varicella-zoster nebo raznymi herpes viry (EB virus).
Primy teratogenni vliv mohou mit také nekteré nemoci matky, napr.
diabetes mellitus nebo fenylketonurie.



slovnicek

Atrézie — vrozena nepruchodnost
Stendza — zuzeni

Polyhydramnion — vetsi mnozstvi plodove
vody

Oligohydramnion — mensi mnozstvi
plodove vody

Ageneze — nepritomnost organu



Atresie esophagu

Nejcastejsi (VVV) jicnu — vyskytuje se
s frekvenci cca 1:4000 zive narozenych

u vice nez 90% pfipadu nalézame soucasné
tracheoesofagealni pistel (TEP)

NejCastejSi forma atresie esofagu je ta, kdy je
proximalni cast atretickeho jicnu slepeée
zakoncCena a distalni cast komunikuje s tracheou

Jednotlive formy atresie jicnu a TEP jsou
uvedeny nize
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Prognoza pacientu

* Vzhledem k vCasné diagnostice a moznostem
novorozenecke chirurgickeé a intenzivni péce je
mira preziti pacientu s atresii jicnu vySSi nez
90%

* nejvyssi riziko maji novorozenci s porodni
hmotnosti pod 1500 g.

* U 50% postizenych nenachazime zadnée dalsi
anomalie, u zbylych se setkavame nejCasteji
s anomaliemi obratlu, anorektalnimi
malformacemi (atresie), malformacemi ledvin a
vretenni kosti



Klinicky obraz

Bezprostredné po porodu nalézame hypersalivaci, kasel,
cyanosu a dusnost

Pokud jsou déti krmeny, vyvolava poziti stravy kasel,
dochazi k regurgitaci a muze dojit k aspiraci

Aspirace zaludeCniho obsahu cestou TEP vede

v v s

zaludeCnimu pH) nez aspirace z oralni ¢asti atretického
jicnu

u deti s isolovanou TEP bez atresie jicnu ( tzv. H spojka)
muZze byt vada diagnostikovana az pozdéji v prubéhu 2-
3. roku Zivota v dusledku opakovanych respiracnich
infektu



Diagnostika

 V prubéhu gravidity vznika podezfeni na
atresii esofagu u tehotnych s nalezem
polyhydramnion na UZ kontrolach

* Afresie jicnu se diagnostikuje na zaklade
vySe popsanych klinickych priznaku —
v pripadé H spojky pri bronchoskopickém
vysetreni



|éCba

* Postizené dite je treba zajistit s ohledem na
riziko aspirace — idealni transport je v poloze na
zadech s trvalym odsavanim oralniho
atretickeho segmentu

« Endotrachealni intubace a nasledna umeéla
ventilace muze vést k vyraznéjsi distenzi GIT a
naslednemu zvraceni

« Definitivni |leCba je chirurgicka — sesiti end-to-
end. V pripade, ze je mezi atretickymi segmenty
jicnu vetsi vzdalenost nez 3-4 cm byva nutne
nahradit Cast jicnu vytvorenim neo-esofagu
z kliCky streva.



pylorostenoza

* Pylorostendza — hypertroficka stenoza
pyloru se vyskytuje u 1-3/1000 zive
narozenych s tim, ze chlapci jsou postizeni
cca 4x casteji nez devcata

* Pokud se u matky vyskytla pylorostenoza,
20% jejich synu a 10% dcer bude téz
postizeno

* S pylorosten6zou se mohou poijit dalsi
VVV — napr. TEP.
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Klinicky obraz

casnym je zvraceni bez primesi zluCe — na
pocatku nemusi byt zvraceni spasticke, obvykle

je progresivni, objevuje se zahy po krmeni a

nosleze prakticky po kazdem prijmu potravy
Nejbeznejsi vek, kdy se zvraceni objevuje je
cca 3 tydny. Po vyzvraceni je dite hladove a

dozaduje se potravy ( na rozdil napr. od
zvraceni pri gastroenteritide)

S progresi zvraceni se objevuje dehydratace,
rozviji se hypochloremicka metabolicka alkaloza.
Sérova hladina kalia byva v norme, ale dochazi
kK poklesu celkovéeho mnozstvi kalia v organismu.



diagnostika

 Pri fyzikalnim vysSetreni lze palpovat cca 2 cm
dlouhou induraci ovoidniho tvaru, volné
pohyblivou, lokalizovanou v epigastriu

* Po nakrmeni Ize na brise pozorovat fenomen
Jpresypacich hodin“ — preruseni peristaltickych
vin pozorovanych na brisni stene v miste
hypertrofovaného pyloru

* U 60-80% pripadu se zkusenému klinikovi dafi
pylorostenozu diagnostikovat na zaklade
anamnestickych udaju a fyzikalniho vySetreni



» Spolehlivou vysetrovaci metodou je
ultrasonografie — pozitivni nalez je tloustka
steny pyloru vetsi nez 4 mm nebo délka
pylorickeho kanalu vetsi nez 14 mm

» Kontrastnim RTG vySetrenim se
zobrazuje prodlouzeny a zuzeny pyloricky
kanal — pro beznou diagnostiku neni
provedeni RTG kontrastniho vysetreni
nutné



Leécba chirurgicka

Lecbou volby je myotomie (op. sec. Ramstedt, Ci
laparoskopicky vykon) provadéena
extraluminalne — nedochazi k proteti sliznice

U poloviny pacientu pretrvava po néjakou dobu
zvraceni po provedene operaci — zfejme
v dusledku otoku v miste rezu

Pokud zvraceni pretrvava, je treba patrat po
pripadne dysmotilite Ci nedostatecne provedene
oylorotomi

Predoperacni priprava zahrnuje radnou
rehydrataci a korekci metabolické alkalozy




Hirschprungova choroba

je zpusobena absenci ganglionarnich bunék ve sténé
colon v nejruznéjSim rozsahu od m. sphincter ani
internus proximalné

Jeji incidence je 1:5000, Ctyrikrat Casteji jsou postizeni
chlapci. Pricinou je nedostate€na migrace neuroblastu

z proximalni do distalni Casti streva

obvykle se vyskytuje sporadicky, byly popsany rodiny

s AD i AR dedicnosti.

u 75% pacientu postihuje rektosigma, u 10% pacientu je
postizeno celé colon

Histologické vysetreni prokazuje absenci Meissnerova a
Auerbachova plexu a hypetrofii nervovych viaken

s vysokou koncentraci acetylcholinesterazy

vV submukose.



Klinicke priznaky

Prvnim pfiznakem byva opozdéna pasaz mekonia (mekonium u
99% déti narozenych v terminu odchazi do 48 hodin po narozeni)

u nekterych déti je prvnim priznakem chronicka obstipace

mené Castymi priznaky jsou neprospivani a hypoproteinémie,
protoze k radnému stanoveni diagnosy dochazi relativne brzy
Vzhledem ke stenose postizeného segmentu dochazi k dilataci strev
nad nim a k distenzi brisni steny. Vzhledem ke zvyseni
intraluminalniho tlaku se snizuje krevni prutok ve stfevni sténé a

dochazi k poskozeni stfevni sliznice, dochazi téz k proliferaci
bakterii, coz muze zpusobit enterocolitidu

pri vysetfeni per rectum je ampula Uzka a prazdna a v dutine brisni
Ize palpovat skybala — zejmena v levém hypogastriu. Stolice maji
stuzkovity resp. hrudkovity charakter, pripadne jsou vodnaté

Pri vySetreni per rectum Casto dochazi k razovému uniku pachnouci
stolice a plynu



diagnostika

* VySetrenim volby je saci biopsie rektalni
sliznice

* pripadne otevrena biopsie rekta. Te
obvykle predchazi UZ a irigograficke
vysetreni prokazujici rozsah postizeneho
segmentu

» k diagnostice lze pouzit i analni
manometrii



|éCba

» U klasicke formy se provadi resekce
postizeneho segmentu pripadne vytvoreni
neorekta (Duhamelova operace), kdy se
postizena cast protahuje do zdraveho
segmentu

« U ultrakratke formy, kdy je aganglionarni
segment omezen na vnitrni sverac ritni se
provadi jen excise prouzku sverace Ci
opakované analni divulze



Meckeluv divertikl

« Meckeluv divertikl je pozustatkem omfaloenterického
duktu, ktery v prubéhu embryonalniho vyvoje spojuje
stfevo se zloutkovym vakem — v obdobi 5.-7- tydne
vyvoje se duktus od stfeva oddeluje — tésné pred
oddeleni se ve zloutkovém vaku vyviji vnitrni povrch
podobny zaludecni sliznici

* Meckeluv divertikl se objevuje u cca 2-3% Zivé
narozenych déti

« Typicky se jedna o cca 3-6 cm dlouhou vychlipku
nalézajici se antimesenterialné asi 50-75 cm oralne od
lleoceékalniho prechodu — tato vzdalenost zavisi na veku
pacienta



Klinicke priznaky

objevuji se nejCasteji v 2,5 letech, nicméne mohou se objevit kdykoli
béhem prvniho desetileti zivota

nejCasteji se jedna o nalez Cerstve Ci natravene krve ve stolici
v dusledku krvaceni z peptické ulcerace v divertiklu pfi absenci
bolesti

Stolice ma obvykle cihlové Cervenou barvu €i barvu rybizového zelé.
Krvaceni muze vést k téZzké anémii, ale obvykle ustava spontanné

v dusledku kontrakce splanchnickych cév pfi hypovolémii. Krvaceni
z Meckelova divertiklu muze byt i méné dramatické s vyskytem
obCasné melény

Divertikl muze zafungovat jako vedouci bod pro intususcepci a
nasledny ileosni stav

U starSich déti muze dojit k divertikulitidé, kterou Ize obtizné odliSit
od akutni apendicitidy, pripadné az k perforaci a peritonitide.



diagnostika

« V pfipadé nalezu nebolestivé enterorhagie je vzdy nutno
pomyslet na moznou pritomnost Meckelova divertiklu.
Jeho potvrzeni zobrazovacimi metodami je obtizné — pri
RTG pasazi nedojde vzdy k jeho zobrazeni. Spolehlivéjsi
je zobrazeni pfri izotopovem vysetreni - techneciovy
scan — k lepSimu zobrazeni slouzi podani cimetidinu,
gastrinu Ci glukagonu, coz jsou latky, ktery zvysSuji vstup
technecia do ektopickych bunek zaludecni sliznice
obsazenych v divertiklu

« Zobrazit divertikl Ize i za pomoci ultrazvukoveho
vySetireni Ci CT, v fadé pfipadu se vSak diagnosa potvrdi
az laparotomii

« Lécba je chirurgicka



vrozene vady dychaci soustavy



Vrozene vady laryngu

Atrézie (nebo stenéza) laryngu

Vzacna anomalie vyvolavajici obstrukci hornich dychacich cest. Distalné od atrézie/stendzy jsou
dychaci cesty rozsireny, plice zvétseny. Rozpoznat Ize ultrasonografii.

Subgloticka stenéza muzZe byt kongenitalni, ale ¢astéji je iatrogenni (napf¥. po dlouhé intubaci),
vzacné muze byt zplsobena tumorem ¢i hemangiomem. K definitivni diagnoze je tfeba
endoskopické vysSetreni.

Rete laryngis, diafragma hrtanu

Tato vzacna anomalie je nasledkem neuplné rekanalizace laryngu béhem 10. tydne. Na drovni
hlasivek je vytvofena blanita sit (lat. rete), ktera ¢asteéné uzavira dychaci cesty

Diafragma hrtanu se nachazi v urovni hlasivek &i pod nimi, nej¢astéji v pfedni komisufe. Je asi v
5 % pri¢inou kongenitalniho stridoru. ObtiZe zavisi na sile a velikosti membrany. Na rozdil od
malacie se objevuje Casto i dysfonie a Stékavy kasel

Laryngomalacie (stridor laryngis congenitus)

Kongenitalni laryngealni stridor (stridor laryngis congenitus) neboli laryngomalacie je
zpusobena opozdénym vyvojem chrupavek hrtanu (hlavné epiglotis), ktery vede k jejich
abnormalni mékkosti. Epiglotis je spolu s aryepiglotickymi fasami pfi inspiriu nasavana do
hrtanového vchodu, ¢imz vznika obstrukce hornich cest dychacich.

Manifestuje ihned po narozeni €i v prvnich tydnech inspiraCnim stridorem. MiZzZe byt konstantni Ci
intermitentni. Zpravidla se stridor zhorSuje pfi placi, neklidu nebo infektu. Pro kongenitalni stridor
svédci fakt, Ze se zmirfuje €i vymizi pfi vytlaéeni mandibuly ditéte vpfed.

Specificka terapie neni nutna, pro déti je z vyhodou zvySena poloha (hlavné pfi krmeni). VétSinou
se do jednoho roku spontanné upravi



Vyvojove vady trachey

Kongenitalni sten6za trachey muze byt difuzni, nalevkovité tvaru (v
oblasti bifurkace) nebo segmentalni. Klinicky obraz: stridor, dusnost,
opakované infekce dych. cest, muze zpusobovat obstrukéni emfyzém.
Diagnodza: rtg, tracheoskopie.

Terapie: nékdy je nutna tracheostomie. ObtiZze se mohou snizit s vékem.
RekonstrukCni postupy, intraluminarni stent.

Tracheomalacie je zvySena poddajnost chrupavek, Ci uplné chybéni s
nahrazenim membranou, diky které dochazi ke kolapsu stény pfi vydechu.
MuzZe se projevit jen pfi usilovném vydechu Ci pfi kasli. Diagnostika je
endoskopicka, |éCba vétSinou neni treba.

Tracheoezofagealni pistél je az v 90 % spojena s atrézii jicnu. Klinicky
obraz: brzy po narozeni zahlenovani ust a nosu pénovitou tekutinou,
dusnost, cyanoza (dano aspiraci slin Ci potravy). Diagn6za: zkousSi se
zavedeni sondy do zaludku (nekdy je treba kontrastni napln jicnu sondou
pod rtg kontrolou), na snimku plic muze byt zjisténa aspiracni pneumonie.
Terapie: chirurgicka, intenzivni pre- a postoperacni pece. Pistel bez atrezie
jicnu muZze byt zpocCatku klinicky néma a projevi se u starsich déti, protoze
v Usti je Casto membrana nebo slizniCni fasa nebo je usti maly a pr|
polykani se kompresi uzavre. Klinicky obraz: kaSel a cyandza hlavné pri piti,
rozepjeti zaludku a stfev vzduchem, aspiracni pneumonie.



Vyvojove vady plic a bronchialniho

stromu

Bronchomalacie je vrozena hypoplazie Ci chybéni prstencl chrupavek.
Klinicky obraz: muze se projevit jako lobarni emfyzém u novorozence (ale
muze byt latentni a manifestovat se ¢astymi plicnimi infekty).

Priznaky: chronicky kasSel, dusnost, piskoty v inspiriu i exspiriu, recidivujic
bronchopneumonie se hnisavou exsudaci.

Diagnoza: rtg Terapie: podavani ATB, kortikoidu, mukolytik a trvala
|éCebna télesna vychova (tim zmirnime prubeh).

Ageneze plic je uplné chybéni bronchu, plicni tkané i cévniho zasobeni.
Oboustranna ageneze je vzacna (byva u anencefalie), Castéji je
jednostranna. Aplazie je CastejsSi — je vytvoren rudimentalni bronchus.
Klinicky obraz: jednostranna muze byt dobfe tolerovana, neni-li spojena s
jinymi malformacemi, druha plice byva hypertroficka, inherniuje na
postizenou stranu. Diagnodza: na rtg je zastinéni hemithoraxu s vyraznym
posunem srdce a mediastina k postizené strané a elevace branice,
asymetrie hrudniku se muze projevit az v dalSim vyvoji ditéte, diagndézu lze
potvrdit bronchoskopii, ev. angiografii. Terapie: prevence a dusledna lé€Cba
v8ech respiracnich infekta.

Hypoplazie plic je spojena s hypoplazii bronchialniho stromu (redukce
pocCtu vétveni) a plicniho recCisté. NejCasteji se vyskytuje u déti s branicni
herniaci.



Vrozene plicni cysty

Vrozené plicni cysty patfi k nejCastéjSim anomaliim plic. Jsou solitarni
nebo mnohocetné, obvykle jsou lokalizovany v jednom laloku plicnim.
Histologicky rozliSujeme bronchogenni cysty, alveolarni a kombinace obou.
Jejich velikost je rizna — od mikroskopickych az po obrovské pres cely
hemithorax.

Cystické struktury plic byvaji obvykle Spatné ventilovany a €asto jsou
pricinou chronickych infekci.

Terapie — rozsahlé tenzni cysty se projevi jako urgentni stav vyzadujici
chirurickou léCbu. Progndza: Casta je sekundarni infekce cysty se vznikem
abscesu, pyopneumothoraxu, bronchialni piStele a celkoveé sepse. Uvadi se
i riziko malignizace cysty.

Cysticka adenomatoidni malformace plic je zvlastni a zfejmé nejCasté;jSi
forma cystické plice. Nadmérny rust terminalnich bronchioll a porucha
alveolarni diferenciace. Cysticke dutiny komunikuji s velkymi bronchy, jsou
vystlany bronchialnim epitelem, v jejich sténé neni chrupavka a hlenové
zlazy. Mezi cystami je normalni plicni tkan.

Diagnoéza: postizena Cast plic je zvétSena, na rtg je zastinéni (v ném ruzné
velika cysticka projasnéni). Casto spojena s jinymi VVV, 50 % déti se rodi
predCasne. Klinicky obraz: cyandza a tachykardie brzy po narozeni (s
poCatkem dychani dojde k expanzi cyst a utlaku okolni zdrave tkane).
Terapie: chirurgické odstranéni postizeneho laloku (Casto postihuje jen
segment, ale resekce jen segmentu neni mozna).



oligohydramnion

Pritomnost tekutiny v plicich je
vyznamnym podnéetem pro jejich vyvo.
Pokud je pritomna téezka forma
oligohydramnion(nedostatek amniove
tekutiny) v chronicke forme, vyvoj plic se
opozduje a dochazi k tezké pulmonalni
hypoplazii.



Cysticka fibroza plic
ohrozujici dedicne onemocneni bilé rasy.
Vyskyt v CR je odhadovan na 1:2500,
rocne se tedy narodi 3545 deti s CF
(vSechny pripady ale nejsou
diagnostikovany).

» Jedna se o autosomalne recesivni
dedicnost
* Defektni gen CFTR



Cysticka fibroza plic

* Rizikove faktory cysticke fibrozy
Riziko je spojené hlavne s tim, kdyz jeden
z rodiCu je prenase¢ zmutovaného genu (ma
jeden gen z genového paru zmutovany, on sam
pak vyuziva zdravy gen, takze neni nemocny).
V takovem pripade totiz hrozi 50 ti %
pravdepodobnost, ze preda spatny gen svému
diteti. Pokud dite potom dostane | od druheho

rodiCe zmutovany gen, onemocni — bude totiz
mit oba geny ,Spatne”.



Priznaky a projevy

velmi ¢asté infekce dychacich cest. Onemocnéni je tedy Casto
provazeno neustupujicim kaslem. Tyto opakované infekce
zpusobuji velka poskozeni plicni tkané, ktera mohou koncit
selhanim plic a nasledné smrti. Z poSkozeni tkané se mize vyvinout
| pneumotorax (vzduch v dutiné hrudni), vzduch se do hrudni dutiny
dostane prodéravélou plicni tkani.

Priznak, ktery je Casto vyuzivan pfi diagnostice cystické fibrozy, je
obsah sodiku a chléru v potu a slinach.

Toto onemocneni ovliviiuje cely organismus.

Krome plic zasahuje i do funkce slinivky, stfeva (zacpy a prujmy),
endokrinnich organl a u muze zpusobuje neplodnost.

Nemocny dosahuje mensiho vzrustu, obvykle se u néj objevuiji
| tzv. pali€kovité prsty.
U miminek se setkavame se zvetseni jater, sleziny a pomalym

pribyvanim na vaze. Maly pfirust vahy je pozorovan i u starsich
nemocnych, je to dano zhorSenym vstrebavanim pres strevni stenu.



|éCba

Jde hlavne o pravidelnou inhalaci a dechovou rehabilitaci.

CviCeni zlepsuje pruchodnost dychacich cest a spolu se zfedovanim
a ocCistovanim plicniho hlenu pfi inhalaci umoznuje ocisteni
dychacich cest a snizeni rizika infekce. Pokud je postizeni jiz vazneé,
dostane pacient domu kyslikovou lahev. Tato metoda se jmenuje —
terapie kyslikem.

Pokud ale prece jen k infekci dojde, je tfeba ji co nejdfive potlalit
vysokymi davkami antibiotik, které se podavaji intraven6zné (do

zily).
Krajni moznosti IéCby je pak transplantace plic.

Vzhledem k tomu, Ze je postizena i slinivka, je nutné nahradit
nékteré travici enzymy leky, stejné tak, jako IéCit diabetes inzulinem.

Zhorseni propustnosti strevni steny musi byt kompenzovano
zvysenym prijmem vitaminu.



Co museji nemocni denne
zvladnout

Provadét inhalacni 1écbu - nékolikrat denné
Provadét dechovou fyzioterapii - nekolikrat denné
Provadét rehabilitacni a kondicni cviceni - denné

Uzivat Casto vysoké davky antibiotik proti infekcim
dychacich cest, nékdy i nitrozilné

Jist vysokokalorickou stravu bohatou na tuky a cukry
minimalne sestkrat denné

Uzivat enzymy pro spravne traveni potravy pred kazdym
jidlem

Uzivat vitaminy a mineraly — denne

Uzivat fadu dalSich léku - protizanétlive leky, leky
zabranujici zhorsovani funkce jater, inzulin a dalsi



Dechova rehabilitace

Autogenni drenaz (AD) = prace s dechem - (vdech nosem, vydech usty) a
dechovymi pauzami. Zakladnimi principy AD jsou odlepit, sesbirat a
evakuovat hleny z dychacich cest.

Modifikovana autogenni drenaz (MAD) = AD kombinovana s pruzenim a
vibracemi hrudniku, které napomahaji odstraneni a vykaslani hlenu a
zvySuji téz hrudni pruznost.

Aktivni cyklus dechovych cvi¢eni - zahrnuje zejména techniku
usilovného

vydechu a huffing (konecné odstranéni sekretu z dychacich cest),
kontrolované dychani (je uvolnené, klidové a odpocinkové dychani) a
cviCeni na zvySeni pruznosti hrudniku ( inspiracni technika).

PEP systém dychani a PEP maska — je zalozena na principu vydechu

proti zvySenému odporu, pfi kterém stoupa intrabronchialni tlak. Je pozitivni
vydechovy tlak, ktery se muze ménit a pfizptusobovat

individualnim potfebam pacienta



* Reflexni dychani — vyuzivaji se prvky z Vojtova
lokomocCniho principu. V respiracni fyzioterapii
se vyuzivaji ruzné drobné dechové pristroje,
napr.tzv. flutter, ktery pusobi kolisanim tlaku
(vydechovy pretlak), vibracemi a zmeénami
rychlosti proudeni vzduchu. Je vhodny pro
vSechny vekove kategorie.

Flutter je mozné volné nastavovat do ruznych
poloh, délka cviCceni doby je individualni



Pohybova terapie

Obnovuje spravne pohyboveé navyky spojene s
dychanim, které se musi budovat od
nejrannejsiho veku pacienta.

Jejim cilem je udrzovat celkove dobrou kondici
(protazenim zkracenych svalu), posilenim
svalstva, pomaha zvysit pruznost hrudniku a
ohebnost patere. Pohybova terapie je prevenci
proti vadnemu drzeni tela, které se u techto deti

vyskytuje



Vrozené vady vyluCovaci soustavy



Z klinického hlediska délime VVV
vyluCovaciho systému

vrozené vady které jsou neslucitelné se zivotem (ageneze
ledvin, oboustranna

cysticka dysplazie ledvin),

nezavazné vrozené vady tj. takové, které pacienta neohrozuji na
zivoté (nadpocetné

ledviny a moCovody, méné zavazné formy hypospadii apod.),
zavazna vrozena onemocheéni, napr. obstrukéni uropatie,
(hydronefréza, obstr.megaureter, chlopné zadni uretry). Tato
vrozena onemocneni, charakterizovana prekazkou, nejCasteji
stenozou na ruznych urovnich vyvodnych cest mocovych,vedou k
mestnani moce, k mocove infekci, atrofii renalniho parenchymu a
postupné zhorsujici se funkci ledvin. Tato skupina je pro urologa

A oD el

nejdulezitéjsi, nebot vyzaduje v€asnou diagnézu a operacni zakrok.



VVV ledvin

Vrozené vyvojoveé vady ledvin muzeme
rozdelit do techto skupin.

Anomalie poctu ledvin,
anomalie polohy ledvin,
anomalie tvaru ledvin,

anomalie struktury parenchymu ledvin a
anomalie ledvinnych cev.




Ageneze ledviny

« Symptomatologie
Pfi jednostranné agenezi a pfi normalné vyvinuté
solitarni ledviné muZze byt pacient bez pfiznaku.
Oboustranna ageneze ledvin neni slucitelna se zivotem.
Diagnostika

« Ultrasonografie prenatalné prokaze nepritomnost ledviny
/ ledvin. Oligohydramnion je pfi oboustranné agenezi uz
v zaCatku druhého trimestru, prazdny mocCovy mechyr po
16. tydnu gestace.

* Prijednostranné agenezi dochazi ke kompenzacni
hypertrofii solitarni ledviny.



Progndza ageneze ledvin

Pri bilateralni agenezi ledvin se 40 % deti
narodi mrtvych. Vetsina ostatnich deti,
které se narodi zivé, umira do 24-48 hodin
v dusledku plicni hypoplazie.



Polycystoza ledvin — adultni typ

* Autozomalne dominantni polycystoza ledvin
- je dedicné onemocneni s vyskytem cca 1:1000
zive narozenych deti. ADPKD se vyskytuje u 10-
15% ze vSech dialyzovanych pacientu.

* Protoze ADPKD je autozomalne dominantni
onemocneni, 50% deti postizeneho rodiCce bude
touto chorobou rovnez zasazeno. Pomoci
ultrazvukového vysetreni muzeme
diagnostikovat toto onemocneni u postizenych
potomku mladsSich 25 let s presnosti az 85%, pfi
genetickém vysetreni pak s presnosti az 100%



priznaky

* NejCastejsim priznakem ADPKD jsou
lumbalgie, hematurie (mikroskopicka i
makroskopicka), infekce, hypertenze, v
pokrocilych pripadech jsou to priznaky
renalni insuficience (slabost,
unavenost, bolesti hlavy, nechutenstvi,
nauzea, ubytek vahy).



|éCba

« Lécba spocCiva v Ié€beé renalni insuficience (dieta s
omezenim bilkovin, balancovany pfijem tekutin, [éCba
hypertenze, atd). U symptomatickych pacientu teraple
zahrnuje dekompresni operace, jejichz cilem je uleva
bolesti. Drive uzivana otevrena resekce a
marsupializace cyst je nahrazovana minimalneé
invazivnimi technikami (laparoskopie, punkce cyst pod
USG ¢Ci CT kontrolou). Metodou volby v indikovanych
pripadech v terminalnim stadiu ADPKD je nefrektomie

« U pacientu se sonograficky diagnostikovanou ADPKD je
riziko renalniho selhani ve veku 40 let u 2%, ve veku 50
let u 23% a ve veku 73 let u 48% nemocnych. Diky
casné lécbé mocovych infekci, hypertenze, urolitiazy a
dalSich komplikujicich onemocnéeni se prognoza oproti
minulosti vyznamneé zlepsila.



Polycytoza ledvin — infantilni typ

 Autozomalne recesivni polycystoza -
ARPKD |je dedicne onemocneni s
vyskytem cca 1:10 000 zivé narozenych
deti. Onemocneni se vyskytuje jen u
homozygotnich jedincu, heterezygoti
nejsou postizeni. Pravdepodobnost
postizeni sourozencu je tedy 25% bez
ohledu na pohlavi



priznaky

 Extremneée zvetsené ledviny mohou byt porodni
pfekazkou. Renalni insuficience se muze
projevit jiz brzy po porodu nebo se rozviji behem
orvniho roku zivota. Hypoplazie plic v dusledku
renalni insuficience a oligohydramnionu vede
Casto k respiracni insuficienci novorozencu. U
deti po prvnim roce zivota dochazi k ustupu
cystického zvetseni ledvin, renalni insuficience
progreduje jen pomalu. DomanJ|C| priznaky v
tomto veku vyplyvaji ze souCasné jaterni
fibrozy, ktera vede k portalni hypertenzi,
hepatosplenomegalii a jicnovym varixtim




vysetreni

 Nemoc je Casto diagnostikovana
sonograficky jiz prenatalné. Sonografie
prokazuje zvetsene hyperechogenni
ledviny, ackoli jsou cysty velmi male, jejich
enormni pocCet vSak zpusobuje akusticky
odraz ultrazvukoveho signalu



terapie

« Kauzalni terapie neni znama, lécCba je pouze
symptomaticka. V 75% pripadu se projevi
renalni insuficience jiz v novorozeneckem
obdobi. Prvni tfi mésice zivota preziva 86%
pacientu, prvni rok zivota preziva 79% pacientu.
Prognoza ARPKD se lisi podle jednotlivych
forem onemocneni, pokud se neprojevi zahy po
narozeni, pak se projevi pozdeji v detstvi
(nejpozdeji do 13, vzacne do 20 let). VSichni
pacienti maji ruzné vyjadrenou fibrozu jater



hypospadie

Hypospadie je relativne Casta vrozena anomalie,
ktera spoCiva v neuplném vytvoreni vetsinou
distalni mocoveé trubice.

Cilem lecby je vytvorit funkcni neouretru s
vyustenim na vrcholu glans penis, event.
odstranit pripadné zakriveni penisu.

S operacni leCbou zaciname u deti ve veku | - 2
let. Hojivost tkani v tomto veku je vyborna a deti
snaseji operaci velmi dobre.

Pouzivane vaskularizovane kozni laloky rostou s
okolnimi strukturami a nezpusobuji pozdejsi
zakriveni penisu.



