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Vrozene vady
Jsou vady s nimiz se dit€ narodi.

1. Typicke - dédicne, veétSinou genova
porucha, maji familiarni vyskyt

2. Atypicke - vznikaji behem vyvoje plodu,
nejsou dédicne



Geny ovliviiujici vyvoj koncetin

Homeoboxoveé geny Hox geny AaD

HOXC10, HOXCI11

Geny Pax

Geny PTX1, TBXS5 a TBX4 —

umisténé v mesenchymalnich bunkach zakladu koncetin

Geny pusobi pres signalni molekuly a transkripéni faktory



Autosomalni dédi¢nost

Je podminéna geny uloZzenymi na autozomech
(nepohlavnich chromozomech)

- Autosomalné dominantni dédi¢nost
- Autosomalné recesivni dédicnost

Gonozomalni dédi¢nost je vazana na pohlavni chromozomy
(X-vazané ¢1 Y-vazang)



1.Autosomalné dominantni dédi¢nost
1. Staci jedna mutovana alela (od jednoho rodice),
aby se znak projevil.
2. Riziko prenosu na potomka je 50 %, pokud je rodi¢ heterozygot.

Priklady: Marfaniiv syndrom

2.Autosomalné recesivni dédicnost
1. Pro onemocnéni je nutné zdédit mutovanou alelu
od obou rodicu.
2. Nositele (heterozygoti) maji jednu mutovanou alelu,
ale nemoc se u nich neprojevuje.
3. Riziko, ze dit€ zdédi nemoc, pokud jsou oba rodiCe nositele,
je 25 %.

Priklady: cysticka fibroza, fenylketonurie.



Atypicke vady

Nemayji geneticky podklad
Vznikaji béhem intrauterinniho vyvoje

Priklady:
Mechanické faktory: amniové pruhy —

vrozene konstrikce koncetin
Zanétive: zardénky v 1. trimestru
Toxické latky: alkohol, drogy, Ieky (Talidomid)



Vrozene vady

1. Porucha formace Casti konCetiny
2. Chybna diferenciace a separace
3. Zdvojeni

4. Gigantismus

5. Hypoplazie

6. Vrozena konstrikce

7. Generalizovan¢ vady



1. Poruchy formace

A. Defekty koncCetin transverzalni
- terminalni (chybi distalni ¢ast)
- vimezerene (chybi prostredni Cast)

B. Defekty koncetin longitudinalni
- terminalni (chybi distalni ¢ast)
- vimezerene (chybi prostredni Cast)



Terminalni defekty
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Obr. 2
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Vmezerene defekty

Longitudinalni Transverzalni
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Obr. 3



Aplazie
Napr: fokomelie (ruka naseda na rameno)

vetSinou neni dédiCna
hlavni roli hraji exogenni pri¢iny

Obr. 4




Vrozena aplazie prstii a metakarpu

Obr. 5



Dysostosis cleidocranialis

Chybéni klavikuly
| Defekty kalvy

Porucha osifikace
stydkych kosti

Autozomalné dominantni
Mutace genu CBFA 1. na 6. chromozomu



Kongenitalni aplazie radia - manus vara

I.



Kongenitalni aplazie radia - manus vara




Klepetovita ruka

Obr. 9




Aplazie femuru

Obr. 10 Obr. 11



Kongenitalni aplazie
femuru

Obr. 12




Coxa vara congenita

Obr. 13



Coxa vara congenita

Obr. 14



Kongenitalni pakloub
tibie

Obr. 15




Aplazie pektoralnich svalu

Obr. 16



2. Chybna diferenciace

Syndactylia - srust kuizi az srist kostni
Kong. radioulnarni synostoza
Kong. synostozy karpalnich kosti
Synostozy obratlovych tél
Kong. synostoza tibiofibularni
Tarzalni koalice - vazivove, chrupavcite,
kostni spojeni tarzalnich kosti



Syndaktylie
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Kongenitalni radioulnarni synostoza

I.



Tarzalni koalice nohy

Obr. 19




Sprengelova deformita
- vysoky stav lopatky

mala lopatka
vazivove, chrupavcite,
kostni spojeni s pateri
- 0s omovertebrale

fixovana rotace lopatky
omezeni pohybu

Obr. 20



3. Zdvojeni (duplikace)

Prespocetny prst (palec, malik apod.)
Polydactylia

- rudimentarni prst

- giganticky prst
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Polydaktylie

Obr. 22



Polydaktylie

Obr. 23



4. Gigantismus

Zvysena produkce rustového hormonu
A- vysoka mohutna postava (nad 2 m)
proporcionalni gigantismus

dysproporcionalni gigantismus

B- mohutna Cast téla




Makrodaktylie




5. Hypoplazie
Nedostatecny nebo chybny rust kosti

Brachydaktylia
Brachyphalangia

Zkraceni metakarpu a metatarzu
Hypoplazie palce

Madelungova deformita

Pes equinovarus congenitus




Brachydaktylia




Madelungova deformita

Obr. 27

Hypoplasie dist. konce radia
Bajonetovity tvar karpu

Dist. ¢ast radia roste pomalu
Sklon epifyzy radia volarné a
Obr. 26 ulnarné

Prertst ulny

Omezeni pohybu zapésti




Pes equinovarus congenitus
D) LB R[N NREE
Vyskyt 1/1000
2x Castéj1 u chlapcu

1. Equinozita

2. Varozita paty

3. Addukce prednozi

4. Supinace nohy

5. Exkavace stredni
casti nohy




Pes equinovarus congenitus

olohovy PEC
ravy, rigidni PEC
1g1dni sdruzeny

s dalSimi vadami

Vrozené vadny tvar talu

Ptfedni Cast talu prominuje lateralné
Stoceni nohy do kornoutu
Chodidlo naSlapuje na zevni

okraj nohy

Obr. 28



Norma PEC
Pes equinovarus

congenitus

RTG vySetteni

Obr. 30




[.écba

CvicCeni: maly vyznam

Obr. 31




[.écba: redresni sadrova lé¢ba

i TR

Prvni dny po porodu:
Sadrovy obvaz ob den ménit,
pozdéji 2 x tydné,

Po propusténi 1 x tydné
celkem 10-16 tydnu (3-4 m.)

Korigovat vsechny slozky
soucasne.
Subtalarni derotace

Obr. 32



[.écba: redresni sadrova lé¢ba

Ponset1 metoda: |
Korigovat sadrou vSechny
slozky deformity soudasné. e
Po 4 tydnech Achilotomie

a nalozeni sadrového obvazu
na 6 tydnu

Pak doléceni Denis-
Brownovou dlahou.

60 % uspech
40 % nutna operacni leCba



Operace

prodlouzeni Slachy Achilovy
zadni kapsulotomie

op. sec Turco, Mc Kay, Dwyer,
Heymann, Bermann + Gartland.

DolécCeni- sadry, korekCni sandaly



Pes equinovarus congenitus - inveter.

Obr. 33



Resekce sub talo

Calcaneocuboid joint

Talonavicular joint

Line of skin incision




Metatarsus varus congenitus

Frustni forma PEC - addukce a supinace
prednozi
Lécba konzervativni 1 operativni

Obr. 35



6. Vrozene konstrikce

Amniove pruhy béhem intrauterinniho vyvoje
Nedédicna vada, mechanicky podmin€na
Cirkularni zarezy koncCetin



11

Pterygium co

Obr. 38



Torticollis muscularis congenita

Nose/Face
” Rotates to the Left
’

» ~"‘
O

Right Ear Tilts (
Toward the

Right Shoulder

Tight Right
( Sternocleidomastoid
(SCM) Muscle

Obr. 39

Porodni trauma m. sternocleidomasteoideus
Hematom, napnuti a jizevnaté zkraceni svalu
Hlava je otoCena ke zdravé strané

Hlavu nelze sklonit na zdravou stranu
Asymetrie obliceje, skolioza kréni patere




NeléCena torticollis (vlevo)




Torticollis muscularis congenita

Sternocleidomastoid muscle

Lécba:
Konservativni:
polohovani, cviceni

mékky limec

Operativni




7. Generelizovane skeletalni vady
A. Kostni vady
B. Chrupavcite vady

C. Mesenchymalni vady



A. Kostni vady

Osteogenesis imperfecta

Osteopetrosis



Osteogenesis imperfecta

Onemocnéni osteoblastu, ktere produkuyi
defektni kolagen typ I.

Porucha genuna 7. a 17. chromozomu
Autozomaln€¢ dominantni




Osteogenesis imperfecta

Zlomeniny a deformity dlouhych kosti
Deformity patere

Modre¢ skléry, lomivost zubu

Ztrata sluchu

Laxita, kiehkost mékkych tkani




Osteogenesis imperfecta

- letalis (mnohocetne¢ fraktury intrauterinng)
- tarda (zvysSena lomivost kosti,
zlomeniny, deformity, kyfoza,
kyfoskolioza, modre sklery
nedoslychavost (otoskleroza)




Osteogenesis imperfecta

Ktehkost kosti Mnohocetné zlomeniny

Deformity koncetin
Kyfoskolioza



Osteogenesis impertecta

Obr. 45

Modre skléry Obr. 46
Poruchy dentice



Osteogenesis imperfecta 1. typ

modre skleéry

produkce kolagenu na 50 %
hyperelasticita kloubu
kyfoskolioza

plochonozi

porucha sluchu- projevi se pozdéji



Osteogenesis imperfecta I1. typ

Intrauterinni letalita

- intrakranialni krvaceni
defektni hrudni koS
sériove¢ zlomeniny Zeber
deformace koncetin
modrée skléry



Osteogenesis impertecta II1. typ

neletalni typ

vazna lomivost kosti

progresivni deformity skeletu
téZké deformity patere a koncetin



Osteogenesis imperfecta I'V. typ

osteoporoza

zvySena lomivost kosti
normalni barva bélma
dentinogenesis imperfecta



Osteogenesis imperfecta V. typ

podobny typu IV.

Osteoporosis

nepodarilo se prokazat defekt kolagenu
zlomeniny v détsvi 1 v dospélosti
provazeny deformitami

kostni svalek hypertroficky

bélma normalni



[.écba

Konzervativni léCba zlomenin
Dlahovani, ortézy

Rehabilitace

Lecba skoliozy- konzervativng, operace
Protetika

Socialni pomoc

Lécba osteoporozy u IV. a V. typu



Osteopetrosis

2 Obr. 48
' ' Osteopoikilosis
Obr. 47
Osteopetrosis

Kost je skleroticka a kiehka



B. Chrupavcite vady

Achondroplazie
Mnohocetna chondromatoza
Mnohocetna epifyzarni dysplazie



Achondroplazie

Nedostatecna ¢innost rustovych plotének
PredCasny uzavér epifyz dlouhych kosti
Dysproporcionalni trpaslik —

dlouhy trup, kratkeé koncetiny

DusSevni vyvoj je normalni

Svalstvo nadmérn€ vyvinute

Autosomalné dominantni dédi¢nost
90% postizenych déti se rodi

v dusledku genove mutace

v nepostizenych rodinach




Achondroplazie
Zvyseni T-L kyfoza
Stenoza paterniho kanalu
Kratké prsty

flek¢ni kontraktura lokta

Lécba- prolongace dolnich koncetin

Obr. 49




Spondyloepityzarni dysplazie SED

Zkraceni trupu- platyspondylie

L hyperlordoza

Deformace epifyz

varozita proxim. femuru, zkratek DKK
postiZzeni kloubt

SED congenita



Spondyloepityzarni dysplazie SED

Obr. 51
Mirn¢jsi typ
Recesivné vazana na X chromozom

SED tarda



Exostozova choroba

Autosomalné dominantni

Mutace jednoho ze tii geni EXTI1-3
Tvorba mnohocetnych osteochondromu
Riziko maligniho zvratu

Th: ablace rostoucich exostdz, sledovani !!



C. Mesenchymalni vady

Neurofibromatosis
Fibrozni dysplazie

M. Ehlers-Danlos
Marfanuv syndrom
Mukopolysacharidozy



Neurofibromatosis

Autozomalné dominantni
Mutace genu kodujiciho
protein neurofibromin a
schwannomin

na 17.a22. chromozomu
Klinicky obraz rozmanity

Obr. 55



Neurofibromatosis

Mnohocetn¢ neurofibromy
Skvrny bil¢ kavy
Velke ploSne nevy

Hyperplazie

Hypoplazie

Obr. 55



Neurofibromatosis

Kyfoskolioza Elefentiasis



Neurotfibromatosis
Edémy
Elefantiasis

Haemagiom

Hyperplazie

Hypoplazie




Neurofibromatosis

Duralni cysty v
intervertebralnich
foraminech
Skolioza
deformita panve
a krcku femuru

Th: korekcni op.
1éCba skoli6z
protetika

Obr. 59



Fibrozni kostni dysplasie

Mutace genu GNAS na 20. chromozomu

Fibrozné kostni tkan v diafyzach a metafyzach dlouhych kosti
Forma monoostoticka, polyostoticka

Bolestiva zdureni kosti, zakfiveni, femur tvaru pastyrské hole,
Genu valgum, varum




Marfanuv syndrom

Autosomalné dominantni
Porucha genu FBN1 na 15. chromozomu,
ktery koduje glykoprotein fibrilin 1

Vysoky vzrist
Dlouhé¢ tenké koncetiny
Dlouhe¢ a tenke prsty




Marfanuv syndrom

Vysoky vzrust
Dlouhe¢ koncetiny
Dlouhe¢ a tenke prsty
Skoli6za
Nalevkovity hrudnik
Aneuryzma aorty
Vrozena srde¢ni vada
Dystopie o¢ni CoCky
Goticke patro
Nepravidelny chrup

Th: op. skoliozy




Marfanuv syndrom

Obr. 62

ZvySena laxita mesenchymu
Genu recurvatum




Mukopolysacharidozy

Siroka skupina onemocnéni

Porucha aktivity lysozomalnich enzymu

- hromadi se intracelularné a pusobi toxicky
Depozita abnormalniho mukopolysacharidu
Mnohocetn¢ deformity

Casto mentalni retardace

Morquio- Brailsford syndrom
Hurleruv syndrom
Huntertuv syndrom



Morquio- Brailsford syndrom

Obr. 63

Snizeni obratlu hrudni patere
Kytoza hrudni patere

Kratka postava

Kratky krk

Pectus carinatum

Porucha kycelnich kloubu
D¢éti slabe




Kongenitalni skolioza

e patrna po narozeni
 asymetricky rist patere
* muze rychle progredovat

Etiologie:
1. Porucha formace
2. Porucha segmentace
3. Porucha smiSena




Porucha Klinovy obratel

formace Hemivertebra
Zadni polobratel
Boc¢ni polobratel
Porucha Nesegmentovana
i l1Sta
SCEMENTACe Kostni blok

Porucha smiSena




Kongenitalni skolioza

LécCba — operace

* prosta spondylodéza
* osteotomie + spondylodéza
* hemivertebrectomie




Vyvojova dysplazie kyCelniho kloubu
VDK, DDH

Vyskyt: 5 % vSech déti
CR: 80-120 dé&ti s luxaci /rok
3-5 x Castéj1 dévcata

20 % postdysplasticka koxartroza

Obr. 64




DDH- developmental dysplasia of the hip joint

Perinatalni a postnatalni faktory
Geny pro acetabularni dysplazii
Geny pro kloubni laxitu
ZvysSena laxita- relaxin

Zevni sily

Porod koncem panevnim

Obr. 64



DDH

1. Dysplasie a- stabilni kycel
b- nestabilni kycel
neni decentrace
strma striSka
pozdni osifikace hlavice femuru

2. Subluxace hlavice femuru je subluxovana

3. Luxace hlavice femuru je mimo acetabulum



a dysplasia, stable hip

b dysplasia, unstable hip
¢ subluxation

d dislocation



Luxace - hlavicka femuru je zcela mimo jamku

Luxatio marginalis
Luxatio supracotyloidea
Luxatio 1liaca

Obr. 66



Priznaky u novorozence a kojence - jiste

Ortolaniho abduk¢ni test (repoziCni)

DislokacCni testy:
- Palménuv test
- le Damanyho test
- Barlowuv test

Vysoke postaveni velkeho
trochanteru

Hlavicka femuru hmatna
pod abduktory nebo

Vv 1nquiné

Obr. 67



Priznaky u novorozence a kojence
- upozornujici

Asymetrie koZznich ryh a zarezu
Asymetrie inquinalnich ryh
Asymetrie gluteofemoralnich ryh
Omezeni abdukce

ZvySene napéti adduktoru

Obr. 69
Omezeni abdukce




Priznaky u déti, které chodi

Napadani a kulhani
Zkraceni konCetiny
Trendelenburguv piiznak +
Vysunuti glutealni krajiny
zevne

Bederni hyperlordoza
Kolébava kachni chuze

u oboustranne luxace

Obr. 70 Trendelenburguv ptiznak




Ultrasonograficke vysetieni

Klasifikace dle Grafa

la

1b

Il a

IIb

. Obr. 71
Il c

1I1d 1- lopata kosti kycelni

1 2- chrupavka zevniho okraje acetabula
I1I a

~ 3- labrum acetabulare

I b 4- kloubni pouzdro

1V 5- hlavice femuru

6- kosténa striska
7- dolni okraj kycCelni kosti



Grafova klasifikace- ultrasonografie

Ia, Ib normal

[Ia,b,c,d dysplasia
[I1a,b subluxation
IV dislocation




Vysetteni détskych ky¢li v CR- troji sito

1. tyden po porodu- sono + klinické vysetieni
vCasny zachyt a 1¢Cba

2. Po 6 tydnech sono a klinicke vySetieni

3. Po 3 mésicich sono a klinicke vysSetreni
RTG vySetieni p11 patologickém nalezu



RTG vysetfeni- po 3 mésicich veéku

Obr. 72

Wiberguv thel Shentonova linie Kopiztuv paralerogram



RTG vysetreni

Y coordinate

Midline Shenton’s

" line -
s:crum - - | ObI’. 74

Luxace praveho kyCelniho kloubu:

Femur je posunut proximalné a lateralné

Je poruSena Shentovova linie

Chybi osifikace proximalni epifyzy femuru



RTG vySetreni

Obr. 73

uxace kycCelniho kloubu vpravo
Chybi osifikace proximalni epifyzy femuru



Konzervativni léCba
- Zaviena repozice

Pt1 diagnostice do 1 mésice: repozice jemnym
manevrem do abdukce pri Ortolaniho testu.
Dale udrzovat Frejkovou perinkou

nebo Pavlikovymi tfrmeny.

Zajistit stabilni polohu v tzv. bezpecné zong:
90-120 st flexe a 50-70 st abdukce.

Spontanni repozice: do 2- 3 mésicu od narozeni
- abdukcni baleni

- Frejkova pefinka

- Pavlikovy tfmeny



Konzervativni léCba - princip funkcni leCby

Obr. 75

Frejkova petinka Pavlikovy tfmeny
Frejka pillow Pavlik harness

Obr. 76




Spolecna epifyza proximalniho femuru
- chondroepifyza

narozeni 6 mesicu 3.5 roku

Spolecna rustova ploténka



Osifikace proximalniho femuru

Fyza hlavice
Fyza velkéeho trochanteru
Intraepifyzarni zona

Chlapec 6 roku




/Zm¢na kolodiafyzarniho uhlu femuru

1507 148" 1450 1420

/Zm¢na uhlu anteverze: pi1 narozeni 40st
na konci puberty 10-15st




Anatomie

Anteverze



http://en.wikipedia.org/wiki/Hip
//upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/a/a5/Hip-sagittal-angle-000.svg
//upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/a/ab/Hip-transverse-angle-000.svg



http://www.google.cz/url?sa=i&rct=j&q=blood+supply+of+proximal+femur&source=images&cd=&cad=rja&docid=Aiu-_Z9xgTmjnM&tbnid=77gxk-A2zZjyhM:&ved=0CAUQjRw&url=http://www.flashcardexchange.com/cards/ms-29-injueries-to-the-bones-and-joints-of-the-lower-limb-1309002&ei=Z9yKUdypG4K40QWdsoGgBg&psig=AFQjCNHOdF0Ua5V7G4YHlvzFvmY6ao1DJw&ust=1368140954820605

Ceévni zasobeni proximalniho femuru

1. Bazalni perikapsularni okruh
3/4 a. CFM
1/4 a. CFL

2. Kr¢kové retinakularni arterie
probihaji ve Weitbrechtovych
retinakulech:

- posterosuperiorni

- posteroinferiorni

- anteriorni

3. Hunteriv subsynovialni okruh - pii okraji kloubni chrupavky
Epifyzarni arterie sm¢éruyi
do centra hlavice



Ischemicka nekroza
hlavice femuru u DDH

a normal

b type I slight flatening

c type II valgus deformity

d type III severe flattening,
varus neck

e type IV medial part of
epiphysis

Buchholz and Ogden



Type 1

Type 111

Type IV.




Konzervativni 1é¢ba - Over head traction

Horizontalni faze
10-15 % hmotnosti za kazdou DK.

Vertikalni faze

Postupné zvétSovani abdukce
UdrZovat hyzde nad podlozku.

Po repozici - oboustranna spika,
flexe 100st, abdukce 50 st.
na 6 tydni.

Doléceni Pavlikovymi tfrmeny.



Kycelni spika Abdukcni aparat

Obr. Obr. 79



Pokud nedojde k repozici-
artrografie nebo MRI vySetieni

Leva kycel:
Invertovany limbus
Konstrikce pouzdra
tvaru presypacich
hodin

Obr. 80



Artrografie

Velky invertovany
imbus

ichotomicka
lavice femuru

Obr. 81



RepoziCni prekazka

1. Invertovany limbus

2. Kl. pouzdro tvaru presypacich hodin
3. Hypertrofickée lig. capitis femoris

4. Slacha m. ileopsoas

5. Velka anteverze kréku femuru

Obr. 82 Slacha m. iliopsoas branici repozici



Oteviena repozice

Odstranéni repozicni prekazky
Repozice hlavice do acetabula

Osteotomie panve-
Salter, Dega, Pemberton

Uprava kolodiafyzarni tihlu
a anteverze (osteotomie)

Obr. 83 Oteviena repozice podle
Zahradnicka



Osteotomie panve sec. Salter

I.




Operacni 1éCba

Plastika striSky- acetabuloplastika

Osteotomie panve:
Steel, Sutherland, Eppright, Chiari

Osteotomie femuru :
- varizacéni

- valgizaCni

- zkracovaci

- derotacni



Varizacni osteotomie

Obr. 85



ValgizaCni osteotomie




Plastika strisky




Osteotomie panve

Sutherland Steel




Osteotomie panve sec. Chiari

Obr. 89



Vyvojova dysplazie kycCle- dospéli

Luxace Subluxace Dysplazie



Nasledky DDH

Ischemicka nekroza hlavice

Residualni deformita

Coxa valga subluxans

Obr. 90



Nasledky VDK v dospélosti

PredCasny rozvoj artrozy kycle
Bolesti, omezeni pohybu
Kulhani

Snizeni Z1votniho komfortu
Pomiicky pro chilizi

Obr. 91



Coxarthrosis 1. sin. gr. IV, stp. op. sec. Chiari

Obr. 92



nveterovana luxace prave kycle

Obr. 93
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