Vrozené vady

KazZdym rokem se v na$i republice narodi asi 100 000 déti. Podle statistik 3 - 5 procent z nich ma
néjakou vrozenou vadu. VeétSinou se sice jedna o lehké odchylky od normy, které ale pfesto mohou
byt pri¢inou riznych zdravotnich problémd. Nekdy to jsou ale poSkozeni velmi téZka, ktera jsou
pficinou celoZivotni invalidity. Zivot ditéte s takovou poruchou pak znamené utrpeni nejen pro né
samotné, ale i pro jeho rodinu, a je vyznamnou ekonomickou zatéZzi pro celou spolec¢nost. Proto
jednim z hlavnich ukolt moderniho porodnictvi je takovym tragédiim predchazet

Kritické prvni tfi mésice

Velka ¢ast vrozenych vad, které postihuji narozené déti, vznika béhem téhotenstvi, plisobenim
riznych skodlivych Cinitell. Nékteré jsou znamé: radioaktivita, rentgenové zareni, Iéky a rlizné
chemickeé latky, virové infekce... NejcitlivéjSi z hlediska vzniku vad jsou prvni 3 mésice gravidity, kdy
zarodek prochazi velmi bouflivym vyvojem, formuje se jeho tvar, vznikaji konéetiny a organy. Kdyz v
této dobé jakykoliv initel narusi déleni bunék, nasledkem muaze byt vrozena vada organu, ktery prave
v té dobé vznikal. Casto pfitom ani nezalezi na tom, o jakou $kodlivinu se jedn4, ale spi$e na
okamziku, kdy zapUsobila. V této souvislosti je mimochodem velmi pozoruhodné, Ze prvni dva tydny
svého Zivota je embryo na tyto vlivy naopak zcela necitlivé, protoze vznikajici organismus je schopen
veskeré Skody beze zbytku nahradit. Kdybychom z néj polovinu doslova odfizli, vznikne pfesto Uplné
normalni jedinec. Tato fascinujici schopnost se ale ztraci v tfetim tydnu po poceti a nastupuje uz
zminéné velmi zranitelné, tzv. teratogenni obdobi, trvajici po celych nasledujicich 10 tydna.

Primarni prevence obtizna

Zdalo by se, Ze prevence je v tomto pfipadé lehka: dat si pozor na v§e, co mize zarodek poskodit;
takovou prevenci bychom nazyvali primarni. Tuto snahu ma jisté kazda téhotna, problém ale je v tom,
Ze zdaleka ne v8echny poskozujici &initele zname. Rada z nich je souéasti naseho b&zného Zivotniho
prostfedi a vyhnout se jim prosté nelze. Typickym pfikladem jsou virové choroby: prakticky vSechny
virové nakazy napadaiji plod. Nékteré jeho vyvoj poskozuji, jako napfiklad zardénky, které jsou
klasickym pfipadem. Onemocnéni zardénkami v prvnich 3 mésicich t€hotenstvi vyvolava srdec¢ni a
ocni vady s takovou pravidelnosti, Zze prikaz této infekce je divodem k preruseni t€hotenstvi a
dévcata se proto proti zardénkam ockuji. Ale vird, které mohou pusobit poSkozeni plodu, je daleko
vice, a nékteré nebezpelné nakazy navic probéhnou jako zcela banalni chfipka. Vyhnout se na jafe
nebo na podzim nachlazeni skoro nejde a pfitom zjistit, ktery virus stal za rymou nebo kaSlem, jez
postihnou jednou za téhotenstvi snad kazdou druhou nastavajici matku, je prakticky velmi obtiZzné.
Ostatné i kdybychom to zjistili, je nam to malo platné: vysSe rizika je u vétsiny virtl nepfilis znama, a
pokud ano, neni takova, aby jen samotna nakaza byla ddvodem k preruseni t€hotenstvi, jako je tfeba
v pfipadé zminénych zardének.

Krome virll se na nas ze vSech stran sype spousta rlznych teratogenu (latek, poSkozujicich vyvoj
zarodku) v podobé insekticidl, herbicidl, polychlorovanych bifenyld, tézkych kovd... Pfesto, nebo
prave proto, se pfi porodu postizeného plodu ani peclivou analyzou prabéhu téhotenstvi vétSinou neda
odhalit Cinitel, ktery za malformaci. Jinymi slovy: primarni prevence prakticky mozna neni, i kdyz se
mnozi dikazy o ochranném vlivu uzivani kyseliny listové v téhotenstvi, ale jisté ani tento vitamin ze
skupiny B nedokaze zabranit vSemu. Velmi dilezitou roli ma proto prevence sekundarni, to znamena
vyhledavat postiZzena téhotenstvi a zabranit porodu poskozeného plodu.

Chyby genetického kodu

DalSi ¢ast postizenych plodl si nese chybu do Zivota jiz ve své genetické vybavé. Nositelem
dédiénosti jsou chromosomy, zvlastni mikroskopické pentlicovité utvary tvorici obsah bunécného
jadra. Clovék stoji na vysokém stupni vyvoje a proto jich ma vice nez vétsina ostatnich Zivogichd: 46.
Presnéji 23 paru. Pri vzniku zarode¢né buriky se musi soubor chromozému rozdélit na dvé stejné
poloviny, po splynuti zarodeénych bunék se zase prislusné chromozémy musi najit a opét spojit v
jedno jadro. Je to d&j nesmirné slozity, pfi kterém dojde k chybé velmi ¢asto. Vzniklému jedinci pak
bud nékteré Casti genetické vybavy chybi, nebo prebyvaji. Stava se to mnohem &astéji, nez bychom
Cekali: minimalné 70% vSech zarodkl takovou vadu ma! Je to neuveritelné Cislo, které na prvni pohled
vypada jako tiskova chyba, ale je skute¢né. Naprosta vétsSina téchto postizenych zarodkud vsak
odumira v samém zacatku téhotenstvi, obvykle jesté dfive, nez zena viibec rozpozna, ze ceka dité.



Jen nékolik malo typt chromozomalnich abnormit je slucitelné s vyvojem plodu az do porodu. | z nich
se docka porodu jen zlomek procenta ptvodniho poctu. Presto ¢as od ¢asu nékterou rodinu potka
tragédie v podobé narozeni takového tézce postizeného ditéte. Nejcastéji je to Downlv syndrom.
Downtv syndrom byva nékdy nazyvan nespravné mongolismem. Je to proto, Ze je pro néj
charakteristicky plochy obli¢ej (jeho pficinou je porucha tvorby obli¢ejovych kosti) a deformace oéni
Stérbiny, tzv. epikantus, ktera ponékud pfipomina tvar o€i u Zlutého plemene, jinak onemocnéni nema
s mongolskou narodnosti samoziejmé nic spoleEného. Pfedevsim jsou ale takovi jedinci — kromé
jinych vad — téZce a samozfejmé nenapravitelné mentalné postizeni. PFicinou je jeden nadbytecny
chromozdm (konkrétné jednadvacaty) pritomny v kazdé télesné burice. | tyto plody se vétSinou
samovolné potraceji v priibéhu téhotenstvi a porodu se jich do¢ka jen asi necelé jedno procento, ale i
tak postihuje Downudv syndrom asi jedno dité z tisice narozenych, dokonce spi$ o néco vice.
Kdybychom neprovadéli vysetieni zameérené na tyto vady, kazdoro¢né by se v nasi republice narodilo
asi 130 — 150 takto postizenych déti. Neni tfeba zdlraznovat, jaka je to nevyslovna tragédie pro
rodinu a ekonomicka zatéz pro spole¢nost.

Jak ziskat buriky nenarozeného plodu

Je nékolik zplsobd, jak jesté pred narozenim vyhledat takto postizené plody. Spolehlivé vSak jsou jen
metody, kterym fikame invazivni (to znamena obecné takové, kdy do vySetfovaného néjak pichneme,
fizneme, nebo mu aspori néco nékam strkame). V tomto pfipadé jde konkrétné o odbér Castek
plodové tkané nebo alespori plodové vody; k tomu je nutné proniknout do délozni dutiny. To je nejen
neprijemné, ale predevsim pro plod do urcité miry nebezpecné. V kazdém pfipadé riziko odbéru
plodové vody asi desetinasobné prevysuje riziko genetického postizeni. Kdybychom takovymi
metodami vySetfovali vSechny t€hotné, sice bychom za rok zabranili narozeni o néco vice nez stovce
tézce postizenych déti, ale sou¢asné bychom zcela zbyteéné zplsobili potrat asi desetinasobného
poctu naprosto zdravych plodud. Dal$i divod, pro¢ se invazivné nedaji vySetfovat vSechny pocaté
plody, je ekonomicka nakladnost. VySetieni vSech téhotnych v nasi republice za by stalo ro¢né asi 600
miliéna korun, a na to verejné zdravotnictvi prosté nema. A nejen u nas. To v§echno jsou dlvody k
tomu, aby se invazivni vySetfeni provadéla jen u t€hotnych, u kterych je riziko porodu postizeného
ditéte vyssi, pfinejmensim srovnatelné s rizikem vySetfovaci metody. Nyni jde o to jak zjistit, které
téhotné to jsou.

Nepfitel kalendar

ovliviiuje vyskyt genetickych anomalii Pravdépodobnost porodu ditétes

je vék matky. Jak dramaticky roste Downovym syndro:::: v zavislosti na véku
nebezpeci porodu ditéte postizeného 4

Downovym syndromem s vékem
matky nam ukazuje graf. Z ného
vidime, Ze jiz ve 35 letech je riziko
stejné, jako riziko potratu po odbéru
plodové vody, proto se od tohoto véku
vyplati délat tato naro¢na
chromozomalni vySetfeni vSem
téhotnym Zenam. V tomhle byla
pfiroda k Zzenam trochu
nespravedliva: zatimco muzi mohou 0
plodit déti treba do sta let, aniz by 25
jejich potomci byli jakkoliv postizeni, u vek:matky“(roky)
Zen to neplati. Zatimco v 25 letech
dité s Downovym syndrome porodi jedna Zzena z 10 000, tfeba ve 45 letech je to uz kazda
osmadvacata. Je to proto, ze se svymi zarode¢nymi burikami se Zena jiz narodi a béhem jejiho zivota
dal$i nevzniknou; vSechna jeji vajicka jsou tedy tak stara, jako ona sama. Muzské pohlavni buriky
naproti tomu vznikaji stale nové a mladé. Alespori v tomto ohledu ma pravdu réeni, Zze muzi nestarnou.
(Z vetSiny jinych hledisek naopak starnou rychleji.)
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PfiliS mala oka skriningove sité
Vysetfit vSechny Zeny na 35 let amniocentézou (odbérem plodové vody) sice zabezpedi jim samym
porod zdravého ditéte, ale nefesi to problematiku chromozomalnich vad (odborné tzv. aneuploidii) v



celé populaci. Mnohem vice déti se totiz rodi Zenam mladsim, a proto asi 80% vsech takto
postizenych déti porodi Zeny pod touto vékovou hranici. Jak je to mozné? Protoze zeny mladSi sice
maji riziko mensi, ale matek je mezi nimi mnohem vice.

Proto bylo tfeba vyvinout jesté jiny test, nez je pouhy pohled na datum narozeni. V poloviné 80. let se
pfiSlo na to, Ze téhotna Zena, nosici v déloze plod s nékterymi typy téchto vad, ma snizené anebo
zvySené hladiny nékterych latek ve své krvi, konkrétné jde o alfafetoprotein (AFP), lidsky choriovy
gonadotropin (hCG) a estriol (E3). ProtoZze odbér krve ze Zily s sebou Zadné nebezpedi nenese a
stanoveni téchto latek neni zase az tak drahé, byl na svété pomérné vhodny skriningovy test, to
znamena takovy, ktery je mozno pouzit opravdu u vSech. Ale i s nim jsou urcité problémy. PfedevSim
zdaleka neni tak pfesny. Variaéni Sife stanovovanych latek v krvi matky je natolik Siroka, Ze uplné
stejnou hodnotu mizeme zjistit u normalniho té€hotenstvi, stejné jako u defektniho; nevime, jestli se
jedna o horni pasmo normalu zdravého plodu, nebo spodni pasmo obvyklych hodnot plodu
defektniho. Proto vysledek tohoto biochemického skriningu ma vzdy pravdépodobnostni charakter, tj.
neur¢i nam, zda ta ktera t€hotna ma v déloze defektni plod, ale pouze s jakou pravdépodobnosti jej
ma. DalSi scénar je pak jednoduchy: je-li vysledné riziko vétsi, nez riziko plynouci pro plod z
amniocentézy, odbér plodové vody doporuc¢ime. Dobfe, to se zda jednoduché a logické. Jenze
skriningovy test musi byt nastaven tak, aby pokud mozno zadny zavazny pfipad neunikl. To je
vyvazeno tim, Ze v této pomysiné siti uvazne cela fada normalnich téhotenstvi. Rikame, Ze test ma
vysokou faleSnou pozitivitu. Podle zkuSenosti asi 7% téhotnych ma pozitivni test a je jim doporucen
odbér plodové vody. To je 70 z tisice. Riziko Downovy choroby je asi jedna z tisice. U 69 t&€hotnych
provadime tedy odbér plodové vody zbyte€né. Zdanlivé se nic nestane, ale dovedete si predstauvit,
jaké dusSevni muka prozije zbyte€né téch 69 zen s normalnim téhotenstvim, kdyz jim jejich gynekolog
oznami, ze test na vrozené vady je pozitivni? Dovedete si predstavit, kolik strachu o své ¢asto
vymodlené dité si vytrpi? A kolik noci probdi pfi asi dvoutydennim ¢ekani na vysledek
chromozomalniho vySetfeni bunék z plodové vody? A to vibec nemluvim o téch, kde se postizeni
plodu skute¢né prokaze. Protoze vySetfeni je mozné az asi v 16. — 18. tydnu téhotenstvi, ke
kone¢nému zavéru se dopracujeme nékdy tak v poloviné téhotenstvi. | kdyz nase zakony umozauji
preruseni téhotenstvi v pfipadé prokazané vady plodu az do 24. tydne gravidity, nemizeme zavirat oci
pfed tim, Zze takovy zakrok zanecha v dusi Zeny jizvu na cely zbytek Zivota.

Ani ultrazvuk neni stoprocentni

To vSechno je divodem, pro€ se stale hledaji nové metody, jak vrozené vady plodu odhalit Iépe a
hlavné co nejdfive. Velmi nadéjné jsou pokroky v ultrazvukové diagnostice. V sou€asné dobé se
rutinné provadi u nas ultrazvukové vysetreni tfikrat v celém prabéhu téhotenstvi. Nejdllezitéjsi je to
prvni, ke kterému by mélo dojit ve 12. tydnu téhotenstvi (pocitame-li od prvniho dne posledni
menstruace) nebo v 10. (pocitame-li od skuteéného okamziku poceti). V té dobé je t€hotenstvi jiz dosti
pokrocilé, abychom na plodu leccos vidéli, a dost malé, abychom jej v pfipadé nutnosti mohli bez
vétSich problému prerusit. Toto vySetfeni by se mélo provadét vysokofrekvenéni sondou, kterou je
sice nutno zavést do pochvy, ale zato ma nesrovnatelné vysSi rozliSovaci schopnost nez béZné sondy,
které se jen pfikladaji na bficho. BohuZel poSevni vysokofrekvencni sondu ma maloktery gynekolog,
protoZe nebyva standardni sou&asti ultrazvukového pfistroje a je velmi draha.

Druhé ultrazvukové vySetfeni zaméfené na vrozené vady se provadi mezi 18. a 20. tydnem. Tehdy uz
je vidét mnoho detailu, Ize pozorovat srde¢ni chlopné, ledviny, detaily obli¢eje. Presto i tak zUstava
fada vrozenych vad ultrazvukovym vySetfenim nezjiSténa. Odhaduje se, Ze to je minimalné 15%. Ne
vzdy je to chyba vySetfujiciho Iékafe; nejCastéji za to mize silna tukova vrstva v bfiSni sténé. Je to jen
dalSi nepfiznivy aspekt vlivu nadvahy a obezity na zdravi, o kterém se obvykle nemluvi.

Vyhledavani vrozenych vady u jeSté nenarozenych plodu je v soucasné dobé jednim z nejdilezitéjSich
ukoll predporodni péce. Da se Cekat, Ze tato snaha bude stale uspésnéjsi. Veliké nadéje se vkladaji
do pokroku v technologii ultrazvukové diagnostiky, zejména tfirozmérné zobrazeni. BohuZel jsou to
zaleZitosti velmi drahé a nelze si nez prat, aby na né nase zdravotnictvi mélo prostredky. Ale i pres
v§echen pokrok budou vZdy rodice s napétim ocekavat porod. ProtoZe neni dulezité, jestli to bude
chlapecek nebo holCi¢ka, jaky bude mit kocarek a jestli bude mit draha znackova chrastitka. DuleZité
Je to, co od téhotnych cCasto slychavam: Hlavné aby to bylo zdraveé, pane doktore!

Vyslo v ¢asopise Wellness



