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NEJCASTEJSI VROZENE VADY

CO JSOU TO VROZENE VADY?

Jsou to defekty, které vznikaji v obdobi
od poceti do porodu ditéte.

Nékteré umi soucasna medicina lécit,
zatimco s nékterymi se musi dité i jeho
rodina naucit zit. Ne vSechny jsou stejné
zavazneé, nekteré mohou ohrozovat zivot,
zatimco jiné mu ho ,,jen“ v rizné mire
komplikuji.

Vrozenymi vadami vzniklymi v
tehotenstvi je postizeno v soucasné
dobé asi 5-10 % novorozenatek.



VROZENE VADY MOHOU POSTIHOVAT:
(STRUKTURALNI VADY)
(FUNKCNI VADY)
(0zZNACUJI SE JAKO RUSTOVA RETARDACE Cl OPOZDENi RUSTU)

na prvni pohled viditelné (ale napf. vady vnitfnich organu vidét nejsou)
vznik 20. - 60. den od oplozeni

v ew oy

vady méneé zavazné - zdravi ani zivot ditéte neohrozuji tzv. vady na krase

vznik od 9. tydne téhotenstvi az do porodu

narusena funkce organu

jemné poruchy mozkovych bunék, které se projevuji napr. jako
syndrom lehké mozkové dysfunkce neboli lehéi poruchy mozku s
nasledky jako poruchy chovani, dyslexie, dyskalkulie

zpomaleni riastu - dité prichazi na svét mensi a s nizsi porodni vahou
zajimavost — zarodky a plody muzského pohlavi jsou vrozenymi
vadami postihovany dvakrat ¢astéji nez plody zenského pohlavi.



CHROMOZOMALNI VADY

tvofi priblizné 5% (VVV) u novorozencli

5,6 - 11,5% umrti pred narozenim je podminéno chromozomalnimi vadami
zmény se mohou tykat poc¢tu nebo struktury chromozomii

nékteré typy chromozomalnich aberaci se v populaci vyskytuji ¢astéji

byl poprvé popsan Langdonem Downem v roce 1866. Jeho podkladem je
nadpocetny 21. chromozém, nebo-li trizomie 21. Vyskyt tohoto syndromu
se udava 1:750 az 1:1000 zivé narozenych déti. Riziko vyskytu Downova
syndromu se prudce zvysuje u matek nad 35 let véku.

typicke priznaky ve zjevu - Sikmo posazené ocCi, maly nos a usta, velky
jazyk, nizsi postava, kratky krk, siroké ruce, kratké prsty

nachylnost k uréitym nemocem - zménéna funkce stitné zlazy, nemoci
respiraéniho traktu, srde¢ni vady, snizena imunita, poruchy zraku a sluchu,
vzdy je pritomna mentalni retardace ruzného stupne.

nadpocetny 18. chromozém

vyskyt 1:7500

mala usta a nos, duSevni zaostalost

typické postaveni prstl na ruce, kdy 2. a 5. prst jsou prekfizeny pres 3. a 4.
90% postizenych umira do 6 mésicl po narozeni



SCREENINGY

Jsou to vysetreni z malého vzorku kapilarni krve novorozence k
odhaleni nékterych vzacnejSich nemoci, které by pri pozdejSim
rozpoznani mohly zpusobit trvalé postizeni vyvoje ditéte, jeho
schopnosti a dovednosti.

Jsou to vyhledavaci vySetreni provadéena u vsech narozenych déti. V
pripade pozitivniho vysledku je pak dite vySetrovano zevrubnéji.

Kapilarni krev se obvykle odebira z paticky ditéte. Odhalit se tak da
porucha funkce stitné zlazy, dale onemocneéni na podkladé vrozené
vady latkové premény (fenylketonurie) a nové se zavadi i dalSi
vySetireni jako je napriklad porucha hormonu nadledvin (adrenalni
hyperplazie).

Mezi screeningova vysetreni na porodnici patri take vysetreni ocni
cocky, pomoci ktereho Ize vyloucit jeji vrozeny zakal. V poslednich
letech se rozSifilo i v€asné vySetreni ledvin a ky€li novorozencu
ultrazvukem.



AUTOZOMALNE RECESIVNi CHOROBY

vrozena porucha metabolismu aminokyseliny fenylalaninu, ktery
nemuze byt preménén na tyrosin, a tudiz se odbourava na jiné
produkty = to vede k poSkozovani CNS a nasledné mentalni zaostalosti

nelé¢ené onemocnéni mize CNS zpusobit tézké defekty
vyskyt je asi 1:10000 narozenych

matky i s leh€i formou onemocnéni musi béhem téhotenstvi dietu
prisné dodrzovat, jinak hrozi poskozeni vyvoje plodu

postihuje zlazy s vnéjsi sekreci (pankreas, jatra)
v plicich se tvofi vazky hlen, vedouci k respiraénim potizim

sekundarni infekce dychacich cest muze vést az k vaznému poskozeni
plic, i smrti, ucpavani zlucovodi zase vede k porucham traveni

Vinikem je mutace CFTR (Cystic fibrosis transmembrane conductance
regulator) genu, diky které je produkovan chybny protein zpusobujici
nefunkénost membranovych kanalkd v postizenych bunkach

https://www.ceskatelevize.cz/porady/10315080042-tep-24/212411058130001/video/
https://www.youtube.com/watch?v=BOCVNESPs8q
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AUTOZOMALNE DOMINANTNI
CHOROBY

o Srust, respektive znasobeni nékolika
prstovych ¢élankli. Onemocnéni je relativné
casteé, ale da se velmi dobre resSit
chirurgickou cestou v raném veku.



http://www.safebryo.cz/images/polydactyl/foot.jpg
http://www.safebryo.cz/images/polydactyl/1115406.jpg
http://www.safebryo.cz/images/polydactyl/16-2.jpg

GONOZOMALNE DEDICNE CHOROBY

je vrozena nesrazlivost krve

podminéna dysfunkci srazlivého faktoru VIl (jeden z faktoru
hemokoagulacni kaskady, ktera je zodpovéedna za srazeni krve)

zpusobena nedostatkem faktoru IX. Klinicky jsou oba typy

stejné, projevuji se krvacenim do mékkych tkani, svalu i kloubu.
Doba krvaceni je znacné prodlouzena.

Jedna z vrozenych pricin barvosleposti. U postizenych chybi,
nebo je omezena schopnost rozlisit cervenou a zelenou barvu.



DALSI ONEMOCNENI VZNIKLE
TESNE PRED PORODEM, BEHEM
PORODU A PO PORODU

obvykle v dusledku tlakovych zmén pfi prichodu porodnimi cestami

nejcastéjsi - fraktura kliéni kosti

méné obvykla - zZlomeniny dlouhych kosti konéetin, fraktura lebeénich
kosti (napr. kleStovy porod)

ochrnuti licniho nervu a nervt pletence pazniho

otoky, zhmozdéniny, rozsahla krvaceni

»porodni nador“- otok ktize a podkozi na hlavicce ditéte v misté, které
bylo vedoucim mistem v porodnich cestach. Mizi bez nasledkii béhem
nékolika dni.
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http://www.ceskatelevize.cz/ivysilani/1148499747-sama-
doma/212562220600020/obsah/188784-priusnice-spalnicky-zardenky-
mudr-jirina-hobstova-csc-dotazy-1-cast

http://www.ceskatelevize.cz/ivysilani/1148499747-sama-
doma/212562220600020/obsah/188790-priusnice-spalnicky-zardenky-
mudr-jirina-hobstova-csc-dotazy-2-cast

http://tvmedicina.cz/kategorie/pediatrie/7 35-nestovice-a-spala-jsou-typicke-
detske-nemoci
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o https://www.youtube.com/watch?v=grrFeiY5Yoo0
NesStovice

o http://www.priusnice.cz/

o Priusnice

o http://spala.cz/

o Spala

o https://www.ockovacicentrum.cz/cz/spalnicky
o SpalniCky

o https://www.ockovacicentrum.cz/cz/zardenky
o Zardénky (Rubeola) ‘



https://www.youtube.com/watch?v=grrFeiY5Yoo
http://www.priusnice.cz/
http://spala.cz/
https://www.ockovacicentrum.cz/cz/spalnicky
https://www.ockovacicentrum.cz/cz/zardenky
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