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uvoD

Tato diplomova prace je zamérena na informovanost Zen o vrozenych vyvojovych
vadach a jejich prevenci. Vrozené vady jsou velmi bézné v Zivoté a jejich vznik je
vysvétlen v kapitolach niZe. V praci jsou vysvétleny pojmy souvisejici s vrozenymi
vadami, podrobné rozepsané priciny vzniku vrozenych vad, a také jak vzniku
predejit, tedy jejich primarni a sekunddrni prevence. Najdeme zde i nékolik
rozdéleni vrozenych vad a jsou zde rozepsany nejcastéjsi a nejznaméjsi vrozené
vady. Ddle je zde vypsano, za jakych okolnosti je mozné umélé ukonceni téhotenstvi
u Zen v Ceské republice. I ptesto, Ze je toto téma v dnesni dobé velmi diskutované
diky lep$im a modernéjSim diagnostickym vySetifenim, si myslim, Ze informovanost

Zen o vrozenych vadach je v Ceské republice i tak nizka.

Jsou celkem tri cile praktické ¢asti diplomové prace. Prvnim a hlavnim cilem bylo
zhodnotit informovanost Zen o vrozenych vadach a jejich prevenci v Ceské republice
pomoci dotazniku. DalSim cilem bylo porovnat prispévky zdravotnich pojistoven
v Ceské republice na prenatalni vysetieni. Jako posledni bylo vytvoieni leta¢ku do
cekarny gynekologie, ktery bude shrnovat zakladni informace o vrozenych vadach a

jejich prevenci, pripadné zde budou vypsana centra pro prenatalni diagnostiku.



1. TEORETICKA CAST

1.1 VROZENE VADY

Termin vrozené vady zahrnuje fadu strukturdlnich a chromozomalnich abnormalit,
ke kterym dochazi pti vyvinu ditéte v téle matky. Vrozena vada muiZe ovlivnit vzhled,
fungovani téla ¢i oboji dohromady. Nékteré vrozené vady lze odhalit jiZ pred
narozenim miminka, nékteré ihned pii narozeni a jiné az po uplynuti urcitych let
véku ditéte. Vrozené vady jsou nejcastéjsi pricinou umrti kojenct v prvnim roce
jejich Zivota. Nékteré vrozené vady mohou byt i dédicné a nékterym vadam se lze
vyhnout diky zndmym rizikovym faktortim, jako je napft. vystavovani plodu urcitym
l1é¢iviim, alkoholu, koureni matek apod. (America’s Children and the Environment,

2007).

1.1.1 CO TO JSOU VROZENE VADY

Vrozené vady jsou oznacenim pro vyvojové poruchy, které jsou pritomny u jedince
jiZ pri narozeni. Presnéji jsou to vrozené odchylky morfologického nebo funkéniho
charakteru, které presahuji normalni miru variability. Pro jedince mivaji vétSinou
vrozené vady negativni dopad na jejich bézny Zivot. Kodhalovani nékolika
nejcastéjsich vrozenych vad slouZi prenatdlni diagnostika, ktera se provadi jesté

pred narozenim ditéte (Sipek, 2009).

Vrozené vady mohou vést k duSevnimu ¢i télesnému postiZzeni nebo mohou byt az
smrtelné. Existuje jiZ vice neZ 4 000 vrozenych vad a nékteré z nich lze i 1écit ¢i iplné
vylécit. Naopak nékteré vrozené vady jsou hlavni pri¢inou tmrti v prvnim roce

Zivota jedince (Engels, 2006).

1.1.2  JAK VZNIKAJI VROZENE VADY

Vrozené vady vznikaji riznymi pri¢inami, na kterych se podili predevsim faktory
genetické, faktory zevniho prostfedi a kombinace obou faktorli dohromady.
Odhaduje se, Ze genetické faktory jsou pricinou priblizné 20 % vrozenych vad a
faktory zevniho prostiedi jsou divodem vzniku asi 10 % vad. Zbylych 70 %

vrozenych vad mda nezndmou pfi¢inu ¢i se jednd o kombinaci obou faktori

dohromady (Sipek, 2008).



Vrozené vady se mohou objevit v jakékoliv fazi téhotenstvi, ale vétSina vad se ukaze
jiZ v prvnich trech mésicich téhotenstvi, kdy se tvori organy ditéte. Nékteré vady se
vSak objevuji i pozdéji v téhotenstvi (Center for Disease Control and Prevention,
2008).

Genetické faktory

v

Jak jiZ bylo zminéno, 20 % vrozenych vad je pri¢inou chybného genetického
materialu. Tyto vrozené vady se tedy predavaji z jedné generace na druhou a mohou
se projevit kdykoliv v priibéhu zivota. Genetickd odchylka miize byt pritomna
v pohlavni burtice jednoho z rodic¢t ¢i mlze vzniknout nové v pribéhu vyvojovych
stddii. Do zminénych genetickych pri¢in radime chromozomalni aberace,
monogenné podminéné vrozené vady a multifaktoridlné podminéné vrozené vady

(Peterka&Novotna, 2010).

Chromozomalni aberace jsou strukturalni ¢i numerické odchylky v karyotypu. Do
této skupiny patri napriklad znamé syndromy jako Downtiv, Edwardlv, Patautv
nebo Turnertv. Dalsi skupinou jsou monogenné podminéné vrozené vady, které jsou
zplUsobené mutaci v jednom genu. Zde nalezneme vrozené vady skeletu ¢i pojiva jako
napiiklad zndma achondroplasie, kterd je charakterizovana malym vzrastem téla.
Posledni skupinou jsou multifaktoridlné podminéné vrozené vady, ktera je z téchto
ti'f skupin nejrozsahlejsi. Je hranici mezi vadami podminénymi geneticky a vadami
podminénymi faktory zevniho prostfedi (Sipek, 2008).

Vv

K vyssi prevalenci vrozenych vad s genetickym ptivodem jsou i dal$i dvé moznosti.
Prvni moZnosti jsou Zeny, které otéhotni po 35. roce, a druhou moZnosti je vysoka

mira pribuzenskych snatkt (Czeizel, 2005).
Faktory zevniho prostredi

Dalsi vliv na vrozené vady maji faktory zevniho prostiedi neboli odborné nazyvané
teratogeny. Ty délime do ti{ hlavnich skupin: biologické, chemické a fyzikalni. Do
biologickych teratogenti patii hlavné ptivodci infekénich onemocnéni jako jsou viry,
bakterie nebo treba prvok Toxoplasma gondii. Mezi chemické teratogeny radime
rizné chemické latky, které jsou vyuzivany v priimyslu a zemédélstvi jako organicka
rozpoustédla, ¢i téZké kovy. Patri sem také 1éciva, alkohol nebo nékteré drogy. Zena

by neméla pit alkohol ani v té situaci, pokud se snazi otéhotnét. Pokud téhotna Zena
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konzumuje alkohol béhem téhotenstvi, je zde riziko, Ze se dité narodi s fetalnim
alkoholovym syndromem (FAS). Tato porucha se vyznacuje predevsim deformitami
obliceje, postiZenim centralni nervové soustavy a poruchami riistu. Koureni béhem
téhotenstvi zase zvySuje riziko vzniku rozstépu rtu, patra ¢i obojiho. Dale zvysuje
Sanci na piedc¢asny porod ¢i amrti plodu. Nebezpe¢im mohou byt v neposledni fadé
i choroby matky jedince jako diabetes mellitus apod. Spatna kontrola diabetu béhem
téhotenstvi také zvySuje pravdépodobnost vzniku vrozenych vad ¢i jinych
komplikaci béhem téhotenstvi. Do posledni skupiny, kterou jsou fyzikalni
teratogeny, zahrnujeme riizné typy ionizujiciho zareni (RTG zareni, gama zareni),
vysokou teplotu a mechanické teratogeny (napf. amniové pruhy) (Sipek, 2008;

Center for Disease Control and Prevention, cit. 10.9.2023).
Multifaktorialni dédicnost

Poslednim faktorem ovliviiujici vznik vrozenych vad je multifaktoridlni dédi¢nost,
kterd je kombinaci faktorl predchozich. Tedy na jejich vznik ma vliv vice genii. Riziko
téchto vad je vysoké piredevsim u ptibuznych jako jsou sourozenci a rodic¢e. Radime
sem piedevsim civilizacni onemocnéni a rozstépové vady. Dale napriklad rozstépy
rtu a patra, deformity nohou, vrozené vady kardiovaskularniho systému, anomalie
mocopohlavniho systému, malformace mozku a michy, ale také diabetes mellitus,
vysoky krevni tlak ¢i psychiatrickd onemocnéni (Kocarek, 2004, Peterka&Novotn3,

2010).

1.1.3 DELENI VROZENYCH VAD

Vrozené vady se déli bud podle mechanismu vzniku nebo podle cetnosti a
komplexnosti. Prvni déleni, tedy dle mechanismu vzniku vrozenych vad, zahrnuje
dohromady ctyti skupiny. Prvni skupinou jsou malformace, které jsou zptisobeny
abnormalnim vyvojem organu nebo tkané, a jako nasledky poruch objevujici se jiz
v pocatec¢nich obdobich vyvoje struktur. Druhou skupinou jsou disrupce zptsobené
patologickym procesem, ktery narusi vyvoj daného organu ¢i tkané v dobé, kdy je
organ jiz vytvoren. DalSi skupinou jsou deformace, coz jsou poruchy, které jsou
zplUsobeny abnormadlnimi mechanickymi silami. Do posledni skupiny radime
dysplasie, které zptsobuji abnormdlni organizaci bunék, formujicich ptislusny

organ (Sipek, 2008).
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Druhé déleni podle Cetnosti a komplexnosti déli vrozené vady do dalSich skupin:
isolované vady, sekvence, asociované vady a syndromy. Isolované vady jsou vady,
které neobsahuji jiné vady ¢i anomalie. Naopak asociované vady se vyviji spolu
sjinymi vadami. Treti skupinou jsou sekvence, které vznikaji jako ndsledek
patologické kaskady jevi, které jsou diisledkem primarniho patologického zasahu, a
jsou mnohocetné. Poslednim pojmem je syndrom, ktery definujeme jako komplex
fenotypovych vlastnosti. Miizeme je tedy chapat jako skupinu anomalii, které se

trvale vyskytuji spole¢né (Sipek, 2008).

Mezi méné casté rozdéleni vrozenych vad patii také rozdéleni z casového hlediska.
Pokud vrozena vada vznikne jesté pii déleni pohlavnich bunék, jde o tzw
gametopatii. O blastopatii mluvime, pokud vada vznikne mezi prvnim a tretim
tydnem téhotenstvi. Dale miiZe vrozena vada vzniknout mezi 4. a 12. tydnem, coZ
nazyvame embryopatii, nebo posledni moZnosti je vznik vady aZ po 12. tydnu

téhotenstvi, a to se nazyva fetopatie (Polak et al, 2017).

1.2 VYBRANE VROZENE VADY
Ve svété mezi nejcastéjsi vrozené vady patii predevsim vrozené srdecni vady, vady

neuralni trubice a Downiiv syndrom (WHO, 2010).

1.2.1 OBLICEJOVE ROZSTEPOVE VADY

Rozstépové vady jsou v nasi spolecnosti jiZ od nepaméti. Patii mezi nejcastéjsi
vrozené oblicejové vady. S oblicejovym rozStépem se narodi priblizné 1 ze 700 déti
a je Castéjsi u muzl. Pouze izolované rozstépy patra jsou castéjsi pravé u Zen.
Nejvyssi hodnota prevalence rozstépu je v Japonsku s hodnotou 20,04 na 10 000
narozenych déti. Nyni jiZ mame nékolik typ Kklasifikaci oblic¢ejovych rozstépovych
vad. Nejzndméjsi, avsak slozité déleni v oblasti anatomie, je déleni na rozstépy rtu,
rozsStépy rtu a Celisti, rozstépy rtu, Celisti a tvrdého patra, rozstépy rtu, Celisti a
tvrdého i mékkého patra, izolované rozstépy tvrdého patra, izolované rozstépy
mékkého patra a izolované rozstépy celého patra. RozStépy mohou byt jak
jednostranné, tak oboustranné. Mezi zjednodusené rozdéleni v oblasti ultrazvukové
gynekologie patii pouze rozstépy rtu, rozstépy rtu, Celisti i patra, centralni rozstépy

rtu i patra, izolované rozstépy patra (Frisova, 2013; Ueki et al, 2023).
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Pric¢inou vzniku rozstépi je porucha formovani primarniho a sekundarni patra mezi
osmym a jedenactym tydnem téhotenstvi. Ke vzniku obli¢ejové rozstépové vady
prispiva vice faktord. Mezi né radime predevsim vyskyt rozstépové vady v rodinné
anamnéze, onemocnéni Zeny zardénkami béhem téhotenstvi v prvnich mésicich,
uzivani lékd, alkoholu ¢i koureni béhem téhotenstvi. Ke sniZeni rizika vzniku
rozstépové vady je doporuceno uzivat Kyselinu listovou béhem téhotenstvi. Dale je
dtlezita také primarni prevence téhotné Zeny. Tedy pokud téhotnda Zena bude béhem
téhotenstvi kourit, je vyssi pravdépodobnost vyskytu této vady u jejiho ditéte
(Frisova, 2013).

Rozstépové vady jsou Castym problémem prii krmeni ditéte, predevsim je problém
s rychlejsi rychlosti sani a neschopnosti vytvorit negativni intraoralni tlak neboli
negativni tlak v dutiné ustni. Mezi dal$i komplikace u déti s rozStépem patii Spatna
polykaci schopnost i problémy s pohyby dutiny dstni a artikulaci. Nasledkem téchto
problémi je poté nizkd hmotnost miminka, kvili které miiZe dojit i k odloZeni

operace rozstépu (Ueki et al, 2023).

Mezi nejcastéjsi prenatdlni vySetieni u rozstépovych vad spadd dvojrozmeérné
ultrazvukové vysetieni. Tim se tyto vady mohou zjistit béhem 20. tydne téhotenstvi,
kdy se u vSech téhotnych Zen provadi screening vrozenych vad plodu. DalS$im
vySetienim, u kterého lze poznat rozStépovou vadu, je magneticka rezonance. Ta se
vsak provadi aZ po nalezu na ultrazvuku. V soucasnosti existuji v Ceské republice dvé
centra pro lé¢bu rozstépovych vad. Prvnim centrem je Fakultni nemocnice Kralovské
Vinohrady v Praze a druhym je Fakultni nemocnice v Brné. Lé¢ba rozstépu probiha

formou plastické chirurgie (Frisova, 2013).

Izolovany rozstép rtu

U izolovaného rozstépu rtu je postiZenou oblasti ret, u kterého je pritomna
deformita nosniho kiidla a nosni prepazky. Tato vada nenti ptili$ zdvaZna a kojeni zde

probiha normalné bez komplikaci (Fiala, 2017).
Izolovany rozstép patra

Pri této rozStépové vadé neni dotcen ret ani zubni oblouk, ale postizeno je mékké i
tvrdé patro. Zde kojeni ve vétSiné pripadi neprobihd, pokud rozstép neni

chirurgicky castecné odstranén (Fiala, 2017).
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Celkovy rozstép rtu i patra

U tohoto rozstépu je zasaZen ret, zubni oblouk i patro. I zde kojeni ditéte nelze
provadét, jelikoZz miminko neni schopné nasdvat mléko kvili nevytvofenému
podtlaku. Zde se musi krmeni nahrazovat pomoci specidlnich savicek s mater'skym
mlékem matky. K 1é6¢bé tohoto rozstépu je potieba minimalné tii korek¢énich operaci

(Fiala, 2017).

1.2.2 ANOMALIE POCTU CHROMOZOMU

Downiiv syndrom

Downiiv syndrom je piiblizné v 95 % zptlisoben trizomii chromozomu 21. Tedy je
zde pritomna dalsi kopie genetického materidlu chromozomu 21. U zbyvajicich 5 %
pacientli je pricinou translokace chromozomu 21 s jinymi chromozomy nebo je
zplsoben mozaikou pro chromozom 21. To znamen4, Ze jedinci maji pritomné tzv.
trizomické (aneuploidni) buiiky. Tedy Downiiv syndrom neni ve vétSiné pripadl
genetickd vada, ale chybny vysledek v bunécéném déleni béhem vyvoje embrya. Jedna
se o nejcastéjsi neurovyvojovou poruchu se znamou genetickou piic¢inou. Incidence
této vady je 1:700 az 1:1000 Zivé narozenych déti. Ke vzniku Downova syndromu
prispiva zvysujici se vék téhotné Zeny. Dlikazem je graf na obrazku ¢. 1, ktery

popisuje vztah mezi vékem matky a vyskytem Downova syndromu (Coppedé, 2016).

Affected Babies per 1000 Live Births

"R

o | @ @ D 'II

<20 2024 2529  30-38  35-39 40+
Maternal Age

Obr. 1: Vyskyt Downova syndromu v zavislosti na véku matky (Satyarup D. et al,

2021)
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Mezi projevy Downova syndromu patfi epikanty neboli koZni zahyb horniho vicka
prekryvajici vnitrni koutek oka. Dale zplostély a Siroky oblicej, velkd mezera mezi
prvnim a druhym prstem, kozni spojeni druhého a tretiho prstu na dolni koncetiné,
hypotonie, maly vzrist téla, transverzalni neboli opi¢i ryha na dlani. Hodnota 1Q
Clovéka s Downovym syndromem se pohybuje v rozmezi 25-75. U této vady se lidé
Casto potykaji svysSsim rizikem infekci ¢i rdznych onemocnéni jako leukémie,
epilepsie ¢i kardiovaskularni poruchy. Lidé s Downovym syndromem se doZivaji
vétSinou maximalné 50 let, a to hlavné kvili srde¢nim porucham, které jsou zde

velmi ¢asté (Pritchard, 2007).

Downtliv syndrom patii mezi prvni vrozenou vadu, ktera se v téhotenstvi zkouma.
Opét se vySetiuje pomoci ultrazvuku mezi 11. az 13. tydnem téhotenstvi. Zaroveri se
zkoumad i DNA odebrané z krve matky. V pripadé pozitivniho ndlezu se pokracuje
odbérem plodové vody ¢i stanovenim Kkaryotypu zchoriovych Kklki. Pokud se
prokdze trizomie chromozomu 21, je téhotnd Zena sezndmena s moznostmi

ukonceni téhotenstvi (Kolatik, 2022).
Patautiv syndrom

PatauGv syndrom neboli trizomie chromozomu 13, je treti nejcastéjsi
chromozomalni trizomii. U narozenych déti je tato vada velmi vzacna a bohuzel je
nizka pravdépodobnost dlouhodobéjsiho pieZiti s touto vadou. Pouze minimum déti
preZije jeden rok. Doba preziti zavisi na cytogenetickém ndlezu, tedy zda se jedna o

Yy

sivota (Zoll, 1993).

S touto vadou se narodi priblizné 1 dité z 5000. Mezi nejcastéjsi projevy Patauova
syndromu patfi mikrocefalie neboli mala velikost hlavy a pred¢asné ukonceni vyvoje
mozku, dale sniZujici se celo, holoprozencefalie (vyvojova vada, u které se mozek
nerozdéli na dvé hemisféry), malé oci, opic¢i ryha a mnoho dalSich. Lidé s touto vadou
Casto trpi jeSté srdeCnimi vadami, rozStépy rtu a patra nebo pritomnosti Sestého
prstu (postaxidlni polydaktylie). Tuto vadu je opét mozné zjistit prenatalné, a to
vySetfenim mezi 11. a 13. tydnem téhotenstvi opét pomoci ultrazvuku Cci

biochemickych testi (Pritchard, 2007).
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Edwardstv syndrom

U této vrozené vady se jednd o trizomii 18. chromozomu. Postihuje pribliZné jednoho
z 3000 novorozencd. Jednd se tedy o druhy nejcastéjsSi syndrom u déti. Je
charakterizovdin malym vzristem, dysmorfii obliceje, opi¢i ryhou a tézkou
psychomotorickou retardaci. Lidé trpici touto vadou maji také problémy se srdcem

i ledvinami (Pavlickova, 2021).

Priimérné doziti s touto vadou jsou priblizné 2 mésice. Udava se, ze asi 10 % déti
prezije jeden rok Zivota. Vsoucasnosti je vétSina pripadd s Edwardsovym
syndromem diagnostikovana jeSté pred narozenim pomoci ultrazvukového
screeningu s naslednou amniocentézou ¢i odbérem choriovych klkii (Pritchard,

2007).
Turnertv syndrom

V pripadé Turnerova syndromu jde o monosomii chromozomu X, tedy o absenci
jednoho chromozomu X. Dalsi pri¢inou miize byt strukturdlni abnormalita
chromozomu X nebo pritomnost chromozomové mozaiky v kombinaci s jinym
genotypem bunék. Vyskytuje se u 1z 2000 az 5000 Zivé narozenych Zen. VétSina lidi
trpici timto syndromem na prvni pohled vypada zcela normalné, kromé jejich
nizkého vzristu ¢i problémi s vyvojem gonad. Dle novéjsich studii je prokazano, Ze
lécba ristovym hormonem pomaha zvySeni vzristu clovéka s Turnerovym

syndromem (Lippe, 1991; Berkova, 2009).

Vcasna diagndza muze tuto vrozenou vadu odhalit jizZ béhem téhotenstvi. Zakladnim
vySetfenim je i vtomto piipadé ultrazvuk a vysledky biochemického screeningu.
Pokud se zde najde urcité podezieni na néjakou vyvojovou vadu, ndasleduje
prenatalni vySetreni karyotypu plodovych bunék, které se ziskavaji amniocentézou,

kordocentézou ¢i biopsii choriovych klkt (Berkova, 2009).
Klinefeltertiv syndrom

Klinefelteriv syndrom je nejcastéjsi pri¢inou neplodnosti u muz{, tedy jedna se o
poruchu pohlavnich chromozom. PostiZeni jsou muzi, ktefi jsou nositeli dalsiho
chromozomu X. To zplisobuje poruchu funkci pohlavnich zlaz, nedostatek

androgent ¢i poruchu spermatogeneze. Dale se u lidi s timto syndromem mitiZe
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vyskytovat tzv. gynekomastie, tedy zvétSeni prsnich Zlaz, ridké ochlupeni, mala
varlata a jiZ zminéna neplodnost. Predejit vaznéjSim nasledkim ¢i zlepsit kvalitu
Zivota postiZeného ¢lovéka lze pomoci v€asné diagnostiky a hormonalni 1é¢by. Lécba
spociva v substitucni terapii testosteronem. Klinefeltertiv syndrom postihuje 1z 500

muzud (Smyth, 1998).

Diagndza je stanovena prenatalné ze vzorku plodové vody téhotnych Zen pomoci
chromozomalni karyotypizace. Rodice jsou o projevech Klinefelterova syndromu
informovani a pomahaji jim zvazit substituc¢ni terapii testosteronem pro jejich dité

béhem puberty (Smyth, 1998).

1.2.3 VROZENE VADY ORGANOVYCH SOUSTAV

Vrozené srdecni vady

Vrozené srde¢ni vady jsou nejcastéjsi vrozenou vadou v détském véku. Tvori
priblizné 7-10 % vSech vrozenych vad. Incidence této vady je 1 % Zivé narozenych
déti v Ceské republice. V Ceské republice se kazdy rok narodi asi 500 déti s vrozenou
srdec¢ni vadou, z nichZ 85 % se doziva dospélosti. Vrozena srde¢ni vada vznika
v disledku poruchy prenatdlniho vyvoje srdce, ktery ma jako nasledek poruchu
struktury srdce. Pri¢ina vzniku téchto srdec¢nich vad je ve vétSiné pripadii neznama

(Kuzevska-Maneva, 2006; GomboSova, 2019).

Mezi nejcast€jsi pri¢inu vrozené srdecni vady patii chybéjici prepazky mezi pravou
a levou polovinou srdce, ¢emuz rikame tzv. zkratové vady. Mezi né radime napriklad
defekt komorového nebo sifiového septa. Dalsi pricinou jsou prehozené nebo jinak
odstupujici aorta ¢i plicni tepna. Odborné se takovému problému rika transpozice
velkych tepen. Chybny vyvoj srdce se miiZe tykat také srdec¢nich chlopni, které jsou
bud’ ziZené nebo mohou tésnit minimalné. Srdecni vady se vyskytuji bud'to jako

vvvvvv

onemocnéni. U déti je zndmo pribliZzné 30 srdec¢nich vad (GomboSova, 2019).

Mezi prenatalni vySetreni vrozenych srdecnich vad spada v ramci screeningu fetalni
echokardiografie, ktera je provadéna gynekologem ¢i détskym kardiologem. Ta se
provadi okolo 20. tydne téhotenstvi. Pri podezreni na vyvojovou srdecni vadu je
téhotna matka posldna na specializované pracovisté vétSinou v ramci détské

kardiologie (Pavlicek, 2010).
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Projevy vrozenych vad srdecnich jsou rlzné. Mezi nejcastéjsi patfi dusSnost,
nadmérnd unava, cyanéza neboli zbarveni kiize do modré ¢i fialové barvy, a
nepravidelné busSeni srdce nebo bolesti na hrudi. Léc¢ba srdecnich vad spociva ve
vétSiné pripadid v chirurgickém zdkroku. Dalsi 1écbou je 1é¢ba farmakologickd, na

kterou reaguje pouze mensina srdecnich vad (GomboSova, 2019).
Rozstépové vady neuralni trubice

Roz$tépové vady neurdlni trubice vznikaji mezi 5.-6. tydnem téhotenstvi. Vytvoreni
neuralni trubice trva priblizné do 28. dne téhotenstvi, a pokud neuralni trubice nenf
zcela uzaviena, dochdzi poté ke vzniku defektli neurdlni trubice. Prenatalni
diagnostika je provadéna pomoci ultrazvuku a magnetické rezonance. Lécba defekti
neuralni trubice je feSena predevsim chirurgicky a je zavisla na rozsahu vady. Do
prevence pred rozstépy neurdlni trubice patri i v tomto pripadé zarazeni kyseliny
listové do jidelnicku téhotné Zeny. Diilezita je zde opét jak primdrni, tak sekundarni
prevence. Rozstépové vady neurdlni trubice se vyskytuji u priblizné 1,4-1,6 z 1000

novorozenct (Kuklik, 2013).

Mezi nejcastéjsi rozstépové vady neuralni trubice patri anencefalie. U této vady zcela
chybi lebecni kryt a mozkova tkan v drovni ocnic. To je ¢asto zpisobeno toxickym
ti¢inkem plodové vody na obnaZenou mozkovou tkan. Radi se tedy do roz$tépti
v oblasti mozku. Tato vada je neslucitelna se Zivotem. Dalsi velmi ¢astou vrozenou
vadou nervové soustavy je spina bifida, oznacovana jako rozstép patere. Tato vada
se vyskytuje priblizné u 5 z 10 000 narozenych déti. I tato vada se da rozpoznat
prenatdlné pomoci ultrazvukového vysetreni plodu. Dalsim typem je tzv. cefalokéla,
u které je razné velky defekt lebniho krytu s vyhifezem nitrolebnich struktur (Kuklik,
2013).

Vrozené vady koncetin

Vrozené vady koncetin se odborné nazyvaji jako dysmelie, a jsou to vrozené

VsV

deformity, jejichz pri¢inou vzniku muiZe byt zdsah teratogenu v priibéhu vyvoje
pohybového aparatu (zevni priciny) nebo geneticky ptvod. Naptiklad infekce
téhotné Zeny ¢i pisobeni nékterych 1éki (thalidomid) mohou byt ptiklady zevnich

pricin (Dungl, 2005).
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Mezi nejzndméjsi vrozené vady koncetin radime syndaktylii, polydaktylii, Polandiv
syndrom a VACTERL syndrom. Syndaktylie je spojeni dvou ¢i vice prsti vedle sebe,
nejcastéji prostrednicku a prstenicku. Pricinou vzniku této vrozené vady je chyba
v programované bunécné smrti, diky niZ za normadlnich okolnosti dochazi
k oddélovani prstil. RozliSujeme syndaktylii jednoduchou, pti nizZ dochazi ke spojeni
pouze kiize a mékkych tkani, a syndaktylii komplexni, pti niZ jsou jiZ prsty spojené
kostmi i nehty. U této druhé formy syndaktylie je jiZ vyZadovan téZsi chirurgicky

zasah (Chong, 2010).

Polydaktylie neboli zmnoZeni prstii, patii opét mezi velmi ¢astou vrozenou vadu
koncetin. Nejcastéji dochazi k duplikaci palce. Dalsi zminénou vrozenou vadou je
Polandliv syndrom, ktery se vyznacuje agenezi prsnich svall a ipsilateralni
hypoplazii prsni zlazy Ci ¢astecnou hypoplazii Zeber. U tohoto syndromu se objevuji
také abnormality prsti, napriklad hypoplazie, syndaktylie apod. Piic¢iny vzniku této
vady nejsou dodnes presné uvedeny, ale diskutuje se o genetickych faktorech ¢i
teratogennim ucinku. Tento syndrom je ¢ast€jsi u muzi a Castéji postihuje pravou

¢ast hrudniku (Mihal et al, 2020).
Vrozené vady pohlavnich organt

Vrozené vady pohlavnich organt jsou rozdilné u Zen a muZd. Zeny se ¢asto setkavaji
s vrozenymi vyvojovymi vadami délohy a pochvy, které mohou vzniknout kviili
chybné organogenezi a resorpci Miillerovych vyvodi. Tyto vady mohou komplikovat

téhotenstvi ¢i byt pri¢inou neplodnosti u Zen (Smetanova, 2020).

U muzi se naopak mizZeme setkat s tzv. kryptorchismem, coZ je vrozend vyvojova
vada zevniho genitalu, kdy nedochazi k sestoupeni varlat. Incidence této vady u
chlapci je 1-3 %. Rizikové faktory pro vznik této vady mohou byt pokrocily vék
matky, obezita, koureni ¢i uzivani alkoholu béhem téhotenstvi a predcasny porod.
Pokud tedy nedojde do 6 mésicii od narozeni k sestupu varlat, musi chlapec navstivit

specialistu (Sarapatka et al, 2019).
1.3 PREVENCE VROZENYCH VAD

Prevence vrozenych vad je velmi dilezitda a je tfeba, aby téhotné Zeny byly
informovany, jak predchazet vzniku vrozenych vad nebo o moznostech riiznych

prenatalnich vySetrenich ke zjiSténi téchto vad. Mame Sirokou Skalu pricin vzniku
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vrozenych vad, a proto je i zapotiebi fada preventivnich pristupd, které by mély byt
dodrzovany béhem téhotenstvi. VEtSiné vrozenych vad, které jsou zplisobeny faktory
vnéjsSiho prostredi, 1ze predejit pristupem zdravého Zivotniho stylu matky, vcetné
prevence sexudlné prenosnych infekci, omezenim Kkontaktu s toxickymi
chemikdliemi, o¢kovadnim proti zardénkdm a obohacenim zdakladnich potravin

mikroZivinami, predevsim jodu a kyseliny listové (WHO, 2010).

Prevence je soubor urcitych opatfeni, ktery maji spolec¢ny cil zabranit vzniku dané
vrozené vady. Diky prevenci lze tedy nékterym vadam i predejit. Prevenci vrozenych

vad délime na prevenci primarni a sekundarni (Sipek, 2012).

K odhalovani faktort, které mohou prispivat ke genetickému riziku vzniku vrozené

vady slouZi preventivni genetika neboli genetické poradenstvi (Peterka, 2010).

1.3.1 PRIMARNI PREVENCE
Cilem primdarni prevence je predejit vzniku vrozené vady zplisobené predevsim

teratogeny, nedostatkem jodu ¢i vysokym vékem matky (WHO, 2010).
Mezi hlavni principy primarni prevence v Ceské republice patii:

1) Podpora planovaného rodicovstvi

vvvvvv

k neplanovanému téhotenstvi, vétSinou je zjiSténo az po urcitych tydnech, ve kterych
miiZe do té doby dochazet k vlivu vnéjsich faktort, jako kouteni, nevhodna strava
apod. Jak jiz bylo zminéno drive, je také velmi dulezity vék matky, jelikoz je
prokazano, Ze u Zen nad 35 let se zvySuje riziko vzniku vyvojové vady, predevSim
Downova syndromu, u jejich plodu. Pravdépodobnost narozeni ditéte s Downovym
syndromem je 1 dité z 1400 (u téhotnych Zen mladSich 25 let), 1 z 350 (u téhotnych
7en ve véku 35 let) a 1z 12 (u téhotnych Zen ve véku 49 let) (Sipek, 2012; Hirak et
al, 2015).

2) Ochrana pred Skodlivymi faktory

Skodlivé faktory, které mohou negativné ovlivnit téhotenstvi oznacujeme jako
teratogeny. Mezi né spadd jiz zminéné kouteni, uzivani alkoholickych napojt ¢i drog.
S teratogeny se ale miiZe Zena setkat v zameéstnani, kde jsou vyssi davky ionizujicitho

zareni Ci expozice primyslovym ¢i zemédélskym chemikaliim. I u tohoto faktoru je
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velmi dilezité mit planované téhotenstvi kviili v€asnému prefazeni na bezpec¢né;jsi

pracovni misto (Sipek, 2012).

Je prokazané, zZe koureni matek béhem téhotenstvi je spojeno se zvySenym rizikem
vzniku rozStépu rtu nebo patra u ditéte, omezenim nitrodéloZzniho rastuy,
nedonoSenim nebo nahlym umrtim ditéte. DalSi studie ukazuji, Ze koureni béhem
téhotenstvi méné souvisi s vrozenymi srde¢nimi vadami oproti ostatnim vrozenym

vadam (Bolin et al, 2022).
3) Farmakoterapie béhem téhotenstvi

Mezi béZné uzivanymi léky miizeme najit i latky, které maji negativni vliv na vyvoj
plodu béhem téhotenstvi. Stakovym problémem se setkdvaji hlavné matky
hypertonicky, diabeticky ¢i epilepticky. U nich se musi béhem téhotenstvi 1éky
zménit na jiné, které jsou pro vyvoj miminka méné rizikové. I zde je dileZitost

planovaného téhotenstvi pro véasnou zménu léki (Sipek, 2012).
4) Suplementace zakladnich vitamint

Mezi doporucené vitaminy patii uzivani kyseliny listové, kterd ma podle fady studii

v

protektivni i¢inek pred vznikem vrozenych vad (Sipek, 2012).

Kyselina listova je vitamin skupiny B a Fadi se mezi nejstabilnéjsi formu folatu. Folaty
jsou nezbytné pro Sirokou S$kalu biochemickych drah. Je zjiSténo, Ze folaty maji
dtlezitou roli vbunécné proliferaci a téhotenstvi, jelikoz hraji dtlezitou roli
v syntéze purinli a pyrimidind. Proto se doporucuje v téhotenstvi uzivat kyselinu
listovou ve vitaminovych dopliicich. Je doloZeno, Ze kyselina listova sniZuje riziko
vzniku defektu neurdlni trubice. Mezi jeji dalsi pozitivni ucinky patiti jeSté sniZeni

rizika predc¢asného porodu, sniZeni rizika narozeni hypotrofického ditéte nebo

narozeni miminka s nizkou porodni hmotnosti (Unusan, 2006; Cingel, 2012).

Mezi zakladni potraviny, kde najdeme vétSi mnozstvi kyseliny listové, patfi jatra,
listova zelenina, ofechy, celozrnné vyrobky, nékteré druhy ovoce jako pomeranc,

jahody, tfesné ¢i mango, nebo také mlécné vyrobky (Cingel, 2012).
5) Dalsi faktory

Existuje ale mnohem vice faktorti, které mohou ovlivnit vznik vrozené vady.

Negativni dopad maji také rtzné infekéni choroby v téhotenstvi, kterymi jsou
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napriklad toxoplazmadza ¢i zardénky. V poslednich letech se diskutuje i o0 negativnim
vlivu cukrovky ¢i souvisejici obezity. Tyto viry a parazité mohou béhem 5. az 10.
tydne zpisobit napiiklad abnormality vnitiniho ucha &i srdce (Sipek, 2012; Ahuja,
2018).

Dale také obezita u téhotnych Zen je rizikem pro vznik defektu neuralni trubice

(Ahuja, 2018).

1.3.2 SEKUNDARNI PREVENCE

U sekundarni prevence se na rozdil od primarni jiZz vyuzivd metod prenatalni
diagnostiky. Ty slouZi krozpoznani vrozenych vad béhem téhotenstvi. V Ceské

republice se prenatalni diagnostika provadi jiZ od roku 1985 (UZIS, 2001).

U vysSetirovacich metod tedy mizeme potvrdit nebo naopak vyloucit podezreni na
vrozenou vadu, které se zjistilo béhem anamnézy ¢i celkového klinického vySetreni.
Mezi prenatdlni vySetfeni se radi ultrazvukova a laboratorni biochemicka a
molekularni diagnostika. U téhotnych Zen, kde je podezieni na aneuploidii, slouzi

prenatdlni screening (Hajek et al, 2014).

Metody prenatalni diagnostiky délime na invazivni a neinvazivni. Do neinvazivnich
metod spada vySetreni plodu ultrazvukem a krevni testy. U invazivnich metod jsou
pfimo vySetfovany tkdné plodu a radime sem odbér choriovych klki (CVS),
kordocentézu (KDC) a odbér plodové vody neboli amniocentézu (AMC) (Gregor,
2008).

Screeningové vySetreni zamérené na vrozené vady plodu je orientacni metodou,
kterd naléza téhotné Zeny, u kterych je zvysSené riziko vzniku vrozenych vad u jejich
miminka. Tyto Zeny jsou nasledné informovany o dalSich moZnostech prenatalnich

vySetrenich (Hajek et al, 2014).
Neinvazivni prenatalni diagnostika

Mezi zdkladni vySetfeni neinvazivni prenatdlni diagnostiky patii ultrazvukové
vySetfeni (sonografie). Pii tomto vySetfeni dochazi k vyzarovani zvukovych vin
z pristroje, které pronikaji do téla, kde se odrazi od kosti nebo organti. Viny, které
maji velmi vysokou frekvenci, se vraci zpét, a tvori obraz vnitrnich ¢asti téla, které

muZeme vidét na displeji. Diky plodové vodé, ve které je plod uloZen, jsou ozvény
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dobre akustické pro ultrazvukové vySetreni. Toto vySetfeni nema Zadny negativni
vliv na vyvoj plodu ¢i zdravi téhotné Zeny. Ultrazvukové vySetfeni neni stoprocentni
stejné jako vSechna prenatalni vySetreni. VSe zavisi na akustickych a vySetrovacich
podminkach, technickém vybaveni a zkuSenostech gynekologa. V kazdém staté je
ultrazvukové vySetieni provadéno c¢asové jinak. V Ceské republice se provadi
nejdrive na zacatku téhotenstvi k potvrzeni téhotenstvi. Dale mezi 11. a 14. tydnem
téhotenstvi je uskutecnén prvni screening. Druhy screening se provadi mezi 18. a 22.
tydnem téhotenstvi. Poté ndsleduje tieti screening, pri kterém se vylucuje
hypotrofizace plodu a dalsi patologie. Posledni ultrazvuk se provadi priblizné tyden
pied porodem. Vada, kterou lze poznat jiz na zacatku 10. tydne téhotenstvi, je
anencefalie. VétSina dalSich malformaci se diagnostikuje aZ na druhém screeningu,
tedy mezi 18. a 22. tydnem. Ultrazvukovym vySetfenim se ¢asto pozna napriklad
defekt neuralni trubice, téZké skeletalni dysplazie, rozstépy rtu a patra ¢i briSni

abnormality mozku, briSnich organii ¢i srdce (Calda, 2005; Pritchard, 2007).

Tabulka ¢& 1: Zakladni ultrazvukova vysetfeni v Ceské republice (Brysova, 1995)

UZ vySetieni tyden téhotenstvi | zkoumani

1. ultrazvukové vySetreni 13. tyden stanoveni délky téhotenstvi,
identifikace vicecetnych
téhotenstvi, nékteré vrozené

vady (napt. Downtiv syndrom,

anencefalie)
2. ultrazvukové vySetieni 20. tyden vrozené vyvojové a srdec¢ni vady
3. ultrazvukové vysSetieni 30.-34. tyden poloha plodu, umisténi placenty,

rustova retardace,

hydrocephalus

Existuji celkem tfi typy ultrazvukového vySetfeni. Prvnim typem je
transabdomindlni vySetfeni. Toto vySetfeni je vhodné predevSim pro vySetreni
oblasti podbtisku a brisSni dutiny. Provadi se spiSe v pozdéjSim téhotenstvi, tedy od
3. mésice. Druhym typem je transvagindlni vySetfeni. To se naopak uskutecnuje
v brzkém téhotenstvi, coZ je do 3. mésice. Tento typ ultrazvuku je urcen také navic

k vylou¢eni mimodéloZniho téhotenstvi. Poslednim typem je transperinedlni a
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transvestibularni ultrazvuk, ktery se uplatiiuje pouze pri zobrazeni délozniho hrdla

(Hajek et al, 2014).

Z ultrazvukového vySetreni se da zjistit az 300 vrozenych vad. V oblasti hlavy,
centralniho nervového systému a patere lze diagnostikovat defekty neuralni trubice
jako anencefalus, cefaloléka, spina bifida, nebo rozstépy rtu a patra. Vrozené vady
tykajici se srdce lze pomoci ultrazvuku také diagnostikovat, ale je zapotrebi vysoka
znalost odbornika. Ktomu slouzi tzv. echokardiografické vySetreni, které miize
odhalit jiZ vétsi morfologické vady. Mezi né patii hlavné defekty sinové ci
mezikomorové prepazky, hypoplazie ¢asti srdce, Fallotova tetralogie a mnoho

dalSich vad (Hajek et al, 2014).

Ultrazvukova vysettfeni se v Ceské republice déli na 3 stupné. Prvnim stupném je
zakladni ultrazvukové vySetreni, na které chodi vétSina Zen béhem téhotenstvi.
Druhym stupném je tzv. konzilidrni vySetieni, a zde se diskutuje o malformacich
plodu a dal$ich postupech prenatdlni diagnostiky. Poslednim, tedy tfetim stupném,
je tzv. superkonzilidrni vySetieni, které vénuje pozornost jiz vétSim problémim
v oblasti vrozenych vad, mezi které mizeme zatadit naptiklad srde¢ni vady. Toto
vySetireni provadi pouze nékolik malo pracovist na nasem tuzemi republiky (Hajek

etal, 2014).

Na ultrazvukovém snimku v 11.-13. tydnu je vétSina chromozomadlnich aberaci
spojena s vétsi tloustkou nuchalni translucence (Sijové projasnéni). BEhem toho lze
vypozorovat Downiv syndrom, ktery se rozpozna u 75 % plodii dle zvySené tloustky
prosaknuti zahlavi nebo dle absence nosni kosti. Na obrazku niZe mizeme vidét

plod, ktery nese urcité znaky trizomie 21 (Nicolaides, 2004).

Obr. 2: Plod s nahromadénim tekutiny v podkoZi Sije (Nicolaides, 2004)
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Dal$im velmi castym vySetrenim je biochemické vySetreni ze séra matky, které je
soucasti kombinovaného prvotrimestralniho screeningu spolecné s ultrazvukem.
Vysledkem je zjisténi individualniho rizika chromozomalni vady u plodu. Hlavnim
cilem tohoto vySetieni je vylou¢eni Downova syndromu. Zde se zkoumaji celkem dva
parametry, tedy hladiny hormoni PAPP-A (pregnancy associated plasma protein A)
a beta-hCG (lidsky choriovy gonadotropin). Pokud by se jednalo o postiZeni
Downovym syndromem, PAPP-A by meélo nizs$i hodnotu, a naopak hCG vyssi
hodnotu. Prvotrimestralni (kombinovany) screening ma schopnost zachytu vrozené
vady azZ 90 %. Béhem tohoto testu je moZné zjistit i presnou délku téhotenstvi a stari

plodu (Callahan, 2013; Hajek et al, 2014).

Pokud se test provadi az v druhém trimestru (mezi 15-20. tydnem) nebo vysledek
z prvniho biochemického vysetieni byl pozitivni, provadi se tzv. triple test. U tohoto
testu se zkoumaji celkem tii hodnoty neboli markery - alfafetoprotein (AFP), hCG a
estriol. Hladina téchto markerti je zavisld na gestacnim stari plodu. Pri zvySené
hladiné AFP se miize jednat o defekt neuralni trubice ¢i rozstépové vady, a naopak
se hodnoty AFP snizuji u postiZeni Downovym syndromem. Vysledky
biochemického vySetreni jsou také ovliviiovdny hmotnosti téhotné Zeny, diabetem
mellitem 1. typu, viceCetnym téhotenstvim ¢i koufenim téhotné matky.
Druhotrimestralni biochemicky screening ma nizsi presnost nez prvotrimestralni
test. Udava se 70% senzitivita a 5% mira faleSné pozitivnich vysledkd. Také jsou
vysledky druhotrimestralniho testu mnohem pozdéji k dispozici (Hajek et al, 2014;
Ahuja, 2018).

DalSim prenatdlnim vySetfenim je neinvazivni prenatalni testovani. Pfi tomto
vySetfeni se odebere vzorek krve matky a izoluje se z ni volnd mimobunécna DNA
plodu v matef'ské plazmé. Toto vySetieni se v Ceské republice provadi od roku 2012.
Tento test ma nyni vyssi senzitivitu nez jiz zminény kombinovany test. VySetieni se
provadi od 10. tydne téhotenstvi. Slouzi zejména k zjisténi pritomnosti Downova
syndromu a dalSich aneuploidii. Tyto testy maji vysokou citlivost (vice jak 98 %) a
nizkou miru faleSné pozitivnich vysledki (priblizné 0,2 %). Dalsi vyhodou tohoto
testu je i kratkad doba ¢ekani na vysledek. Ceny téchto testtli se pohybuji v desitkach

tisic korun a jsou drazsi neZ testy kombinované (Callahan, 2013; Hajek et al, 2014).
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Mezi dalsi neinvazivni vySetreni se radi amnioskopie, u které se zkouma barva a
kvalita plodové vody. Pri tomto vySetieni dochazi k zavedeni amnioskopu (kovova
trubice s mandrénem), ktera jde pres vaginu a déloZzni hrdlo do doteku s dolnim
pélem vaku blan. Poté dojde k osvétleni, pii némz prosvita vak blan a hodnoti se
barva a kvalita plodové vody. Pokud je plod zdravy bez Zadnych komplikaci, plodova
voda je prithledna. Dale mize byt plodova voda zbarvena do Zluté barvy, coz mize
znacit hemolytické onemocnéni plodu, které je nejcastéji zplisobeno neslucitelnosti
Rh systému. Zelend barva plodové vody miiZe znacit hypoxii plodu. A jako posledni,

hnéda barva, miiZe znamenat imrti plodu uvnitr délohy (Hajek et al, 2014).

0 skodlivosti amnioskopie v téhotenstvi je Ffada zkuSenosti. Z téch se ukazalo, Ze
amnioskopie miiZe zptlisobit v nékterych pripadech vazné infekce chorioamniotidou,
ktera muize nékdy vést az k amrti plodu. V dalsich pripadech miiZze dojit k protrzeni
plodovych obal{i, cozje nebezpecné hlavné v brzkém téhotenstvi. Proto amnioskopie
neni prili§ vyhledavanym vysetienim a doporucuje se hlavné pripadech, kdy neni
moZné monitorovani pomoci ultrazvuku ¢i kardiotokografie. Dalsi nevyhodou je to,
ze se zkouma pouze predni plodova voda, kterd nemusi vidy ukazovat stejné

zabarveni jako voda v jiné ¢asti (Raboni, 2004).

Posledni ¢astou metodou neinvazivniho prenatdlniho vySetieni je kardiotokografie.
Pii této metodé se zavadi elektronické monitorovani srdecni frekvence plodu a
déloznich staht. Cilem této metody je hlavné diagnostika plodt s vyvijejici se hypoxii
a téZkou metabolickou acidézou. Hypoxie se da poznat diky zménam hemodynamiky
plodu a uteroplacentarni cirkulace. To se projevuje jako zmény frekvence plodovych
ozev. Kardiotokografie se provadi aZ ve druhé poloviné téhotenstvi nebo v obdobi

porodu (Hajek et al, 2014).
Invazivni prenatalni diagnostika

Pokud je screening vyhodnocen pozitivné, déla se nasledné invazivni vySetfeni, u

/7 s

Mezi prvni invazivni metodu patii odbér choriovych klki (CVS). Tuto metodu lze
provadét ze vSech invazivnich metod jako prvni, a to mezi 10. a 12. tydnem
téhotenstvi. Odebira se syncytiotrofoblast. Pri tomto vySetreni se zavadi tzv. katétr.

Ten se zavadi bud' transcervialné (pres délozni hrdlo) nebo transabdominalni
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punkci. VySetrenti je treba kontrolovat pomoci ultrazvuku. Tato metoda sebou nese
také vysSsi rizika nez nasledujici amniocentéza, a to predevSim délozni stahy
s naslednym potratem, infekce a krvaceni po vySetteni, které je ve vétSiné piipadl
neskodné. Udava se, Ze pocetnost potratli po tomto vysSetieni je 0,5-2 %. Vysledky

tohoto vySetreni jsou vSak rychlejsi nez u AMC (Pritchard, 2007; Callahan, 2013).

v

odbér choriovych klki, a to mezi 16. a 18. tydnem téhotenstvi. VySetieni probiha
déle kvili tomu, Ze je potieba spojeni chorionu a amnionu. U této metody se odebira
transabdomindlné plodova voda z amnidlni dutiny. Kromé plodové vody jsou ziskany
i odloupané buriky, které mohou byt laboratorné také prozkoumany, a to jak
cytogeneticky, tak molekularné. Je ziskan tedy cely karyotyp, u kterého mizeme
rozpoznat jak numerické, tak strukturdlni anomalie chromozomu. Mezi hlavni
nevyhodu tohoto vySetieni patii dlouha doba kultivace bunék, ktera trva vice jak 10

dnt (Callahan, 2013; Hajek, 2014).

U nékterych pripadi je odsata plodova voda krvava. Podle zabarveni krve lze jiz
piedem odhadnout, zda se bude jednat o néjakou vadu u plodu. Barva plodové vady,
ktera je bud’ zelena nebo hnéda, mize poukazovat také na Spatny vysledek. I toto
vySetieni je po celou dobu pod dohledem ultrazvukového obrazu. I tato metoda ma
urcitd rizika jako odtok plodové vody, déloZni stahy s naslednym potratem, vaginalni
Spinéni ¢i infekci. Riziko potratu u této metody se uvadi u 1 ze 100-200 odbért, coz

je podobné riziko, jako po odbéru choriovych klkii (Shulman, 2008; Hajek, 2014).

Mezi dal$i metodu prenatdlni diagnostiky spadd kordocentéza neboli odbér krve
plodu z pupecniku transabdomindlné pomoci tenké jehly. Zdkrok je kontrolovan
opét pomoci ultrazvuku. Tato metoda se provadi od 18. tydne téhotenstvi, tedy
provadi se nejdéle ze vSech jiZ zminénych metod. VySetfenim se stanovuje karyotyp
z lymfocytd v pripadé, kdy se jedna o predchozi netspéSnou amniocentézu ci
k potvrzeni ndlezu mozaiky béhem AMC. Vysledky jsou na rozdil od AMC jiz do 3
dnli. Tato metoda je vyuzivana predevSim Zenami, které chodi na vySetfeni
v pozdnim téhotenstvi. Je tedy nejrychlejSi metodou pro ty Zeny, u kterych se
diagnostikuje vrozena vada pozdéji. Zena mfiZe proto v¢as stihnout umélé ukonéeni

téhotenstvi. Dale lze timto vySetrenim zjistit fetalni infekci plodu ¢i vrozené
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hematologické choroby jako je napriklad hemofilie. Riziko potratu u tohoto

vySetreni je opét priblizné kolem 1 % (Hajek, 2014).

Fetoskopie patri také mezi dalSi, méné castou, invazivni metodu, pri které se prohlizi
plod pomoci endoskopického nastroje tzv. fetoskopu. Zakrok probiha opét pod
ultrazvukovym dohledem. Nejcastéji je provadéna mezi 18.-20. tydnem té€hotenstvi.
Vzhledem k vysokému riziku potratu, které je okolo 3 %, se tato metoda dnes jiZ moc

nepouziva, a je nahrazena kordocentézou (Pritchard, 2007).

1.3.3 PREDCASNE UKONCEN{ TEHOTENSTVI

Umélé ukonceni téhotenstvi je v Ceské republice legislativné povoleno zidkonem
CNR ¢ 66/1986 Sb. a vyhlaskou MZd CSR ¢.15/1986 Sb. Umélé ukonéeni téhotenstvi
je povoleno na zadost téhotné Zeny nebo z lékai'skych diivodi. Zena miiZe pisemné
pozadat o umeélé ukonceni téhotenstvi, pokud doba téhotenstvi nepresahuje 12
tydnd, a nebrani-li ji ktomu jeji zdravotni diivody. Naopak 1ékai mlize navrhnout
umeélé ukonceni téhotenstvi pouze se souhlasem téhotné Zeny, pokud je ohroZen jeji
Zivot nebo vyvoj jejiho plodu ¢i jde o vrozenou vyvojovou vadu (Zakon €. 66/1986
Sb.).

U Zeny, kterd jesté nedovrsila Sestndcti let, je moZno provést ukonceni téhotenstvi
pouze se souhlasem zdkonného zastupce nebo toho, jemuz byla svérena do vychovy.
Pokud bylo preruseno téhotenstvi u Zeny ve véku Sestnict aZ osmnact let, je
povinnosti zdravotnického zarizeni informovat jejiho zakonného zastupce (Zakon ¢.

66/1986 Sb.).
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2. PRAKTICKA CAST

2.1 UVOD DO PROBLEMATIKY
Prakticka ¢ast se tyka informovanosti o vrozenych vadach a jejich prevenci u Zen
v Ceské republice. JelikoZ se jednid o ¢asto diskutované téma, je dilezité, aby

informovanost Zen o tomto tématu byla co nejvétsi.

2.2 INFORMOVANOST ZEN O PREVENCI
2.1.1 METODIKA

Pii zpracovani vybraného tématu byla pouZita metoda dotaznikového Setfeni a

nasledné zpracovani ziskanych informaci.

Dotaznik byl sestaven dle zasad konstrukce dotazniku (viz Priloha 1). Dotaznik byl
sloZzen z 18 otazek, z toho pouze dvé otazky byly oteviené. Dotaznik byl urcen
k vyplnéni pouze Zendm raznych vékovych kategoriich. Na zac¢atku dotazniku byly
otazky tykajici se véku a poctu déti dotazované Zeny. Dale nasledovaly otazky

ohledné vyvojovych vad ¢i jejich prevence.

Dotaznikového Setieni se zucastnilo celkem 261 respondenti (Zen). Presné vékové
rozmezi se neda urcit. Prvni kategorie byla 17 let a méné a posledni 36 a vice let.
Proto se tedy neda urcit vékové rozloZeni, jelikoZ je mozné, Ze dotaznik vypliioval i
nékdo ve véku 15 let. Dotaznik byl zadan v ¢asovém obdobi od zaii 2023 do konce
ledna 2024 a byl v online formé, tedy sdilen na socidlnich sitich. Dotaznik nemél

zadné Casové omezeni, ale dle vysledkd byl primérny ¢as vyplnéni 2-5 minut.

Odpovédi na vSech 18 otdzek od 261 respondenti byly prepsany do prostiedi
Microsoft Excel, kde byly nasledné zpracovany a vyhodnoceny pomoci tabulek a
grafi. Vysledkem byly jednotlivé tabulky a grafy, které byly ndasledné slovné
vyhodnoceny. Vysledky byly vyjddifeny procentudlné a z divodu ptehlednosti bylo

pouzito zaokrouhleni na jedno desetinné misto.

Druhd c¢ast praktické casti, kterd se tykala srovnanim prispévkli od zdravotnich
pojistoven, byla zpracovana pomoci webovych stranek jednotlivych zdravotnich
pojistoven, kde byly dohledany informace o prispévcich, tykajicich se téhotnych Zen

a prevenci vrozenych vad.
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Posledni praktickou ¢asti diplomové prace byla tvorba letacku, ktery byl vytvoren na
zakladé zpracovanych informaci v teoretické i praktické casti diplomové prace.
Nasledné byl upraven v programu Canva (verze 4.108.1) pro hezci vzhled a

prehlednost.

2.1.2 VYSLEDKY DOTAZNIKU
Otazka ¢. 1: Vas vék:
Na tuto otazku odpovédélo celkem 260 respondentd. Jeden respondent tuto otazku

nevyplnil. 0dpovédi jsou zpracovany v grafu ¢. 1.

B 17 améné let
W 18-25 let
W 26-35 let

36 a vice let

Graf ¢. 1: Vék respondenti

Nejvice respondentt bylo ve véku nad 36 let, konkrétné se jednalo o 68 respondentii

(28,5 %). Naopak nejméné respondentti bylo v kategorii 17 a méné let.

Otazka ¢. 2: Kolik mate déti?
[ zde nebyla odpovéd’ jednoho respondenta, proto tedy bylo celkem 260 jednotlivych

odpovédi. Vysledky této otazky jsou zpracovany v grafu ¢. 2.
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Graf ¢. 2: PocCet narozenych déti jednotlivych respondenti

vevs v

Nejcast€jsi odpovéd’ byla ,Zadné dité“, coZ odpovida tomu, Ze témér polovina Zen

byla mladsich 25 let. Druhou nejc¢astéjsi odpovédi bylo, Ze Zeny maji celkem 2 déti.

Jednalo se konkrétné o 91 odpovédi.

Otazka ¢. 3: Bylo VaSe téhotenstvi vZdy planované?

Také u této otazky chybéla odpovéd, tudiz zde bylo celkem 260 responzi. Byly zde

celkem 4 varianty odpovédi, z toho jedna odpovéd byla moznost ,jind“ Vysledky jsou

dité nemam ano ne jind

uvedeny v grafu ¢. 3.
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Graf ¢. 3: Planované téhotenstvi respondentek

Na tuto otazku opét vétSina Zen odpovédéla, Ze dité nemad, konkrétné 53 % Zen. To je
opét disledek vékovych kategorii, které jsou vtomto dotazniku rozmanité. Témér

33 % Zen, které dité jiz maji, mély vZidy planované téhotenstvi.
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Otazka C. 4: Vite, co jsou vrozené vyvojové vady?

[ u této otazky chybéla jedna odpovéd. Responzi tedy bylo opét 260. Zde byly pouze

dvé moZnosti odpovédi, které jsou zpracovany v grafu ¢. 4.

Hano

Hne

Graf €. 4: Znalost vrozenych vad

VétsSina Zen, konkrétné 91,2 % Zen, odpovédéla, Ze vi, co jsou vrozené vyvojové vady.

Otazka ¢. 5: Znate alespon jednu vrozenou vadu? Napiste jakou.

Tato otdzka byla otevi'end, a proto bylo téZké vysledky zpracovat. Vysledky jsou tedy
uvedené vtabulce ¢. 2 a je vni uvedeno nejcastéjSich 10 odpovédi. Pro lepsi

prehlednost jsou navic zpracované v grafu ¢. 5.

Tabulka ¢. 2: Zminéné vrozené vady respondentti

vrozena vada pocet odpovédi podil
Downiiv syndrom 125 47,9 %
roz$tépy 78 29,9 %
srdecni vady 34 13,0 %
Zadnou neznam 20 7,7 %
svalova dystrofie 10 38%
Turneriiv syndrom 8 3,0%
autismus 7 2,7%
Edwardstiiv syndrom 6 23%
détska mozkova obrna 5 1,9 %
cysticka fibréza 5 1,9 %
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Graf ¢. 5: Zminéné vrozené vady respondentii

Nejcastéji zminénou vrozenou vadou byl jednozna¢né Downiiv syndrom. Ten
napsalo celkem 125 respondentek, tedy témér 50 % dotazovanych Zen. Druhou
nejcastéjsi zminovanou vadou byly rozstépy. Nejcastéji zminény byl rozstép patra,
ktery napsalo dohromady 18 Zen. Dale byly zminény i rozstépy rtu ¢i patere. Nejvice
vSak ale byly napsany rozstépy jako obecny nazev. Pouze nékteré respondentky typ
rozsStépu vice specifikovaly. Treti nejcastéji zminiovanou vadou byly srdec¢ni vady.
Prekvapivé bylo, Ze skoro 8 % Zen Zadnou vrozenou vadu neznd. Poté jiZ byly pocty
ostatnich jednotlivych vad viradu jednotek. Jednalo se predevSim o tyto vady:
svalova dystrofie, Turneriv ¢i Edwardsiv syndrom, autismus, détskd mozkova
obrna a cysticka fibréza. Dale zmiflované vrozené vady se vyskytovaly tfeba pouze

jednou ¢i dvakrat.

Otazka ¢. 6: Vite, jak je mozné predchazet vzniku vrozenych vad? Napiste

alespon 1 priklad prevence.

Vv

[ tato otazka byla otevrena a byly vybrany pouze nejcastéjSi odpovédi respondentek,
které jsou vypsany vtabulce ¢. 3. Vgrafu ¢. 6 jsou zobrazeny pro lepsi

porovnatelnost.
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Tabulka €. 3: MoZnosti prevence vrozenych vyvojovych vad

prevence pocet odpovédi podil
nepit alkohol 61 23,3 %
zdravy Zivotni styl + vyZiva 54 20,7 %
nevim 52 199 %
nekourit 51 195 %
pravidelné kontroly u gynekologa 34 13,0 %
neuzivat drogy 25 9,6 %
optimalni vék 14 54 %
genetické testy/vySeti‘eni 14 54 %
screening VVV 14 54 %
doplnky stravy (Kys. listova) 11 4,2 %
amniocentéza 10 3,8%
neuzivat léky 10 3,8%
vyhnout se teratogenim (nebezp.1.) 10 3,8%
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Graf ¢ 6: MoZnosti prevence vrozenych vyvojovych vad

Na tuto otazku odpovédélo vsech 261 respondentii. Nejcastéji psanou odpovédi bylo
nepit alkohol béhem téhotenstvi. S tim souvisi i druha nejcastéjsi odpovéd, a to
dodrzovani zdravého Zivotniho stylu i zdravé vyzivy. Znacna ¢ast respondentek také
odpovédéla, Ze nevi, jak vrozenym vadam predejit. Casto, zde bylo napsano, Ze pokud

se jednd o vrozenou vadu, tak je vrozend uz od po¢atku a béhem téhotenstvi se s tim
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jiZ nic neudéla. Mezi dalsi ¢asto zodpovézené moznosti prevence patrilo nekoufit ¢i
neuzivat jiné drogy béhem téhotenstvi, chodit na pravidelné kontroly k doktorovi
(gynekologovi), otéhotnét v optimalnim véku (tedy do 45 let), nechat si udélat
genetické testy i néjaka dalSi screeningova vySetreni, uzivat béhem téhotenstvi
vitaminy a dopliiky stravy (napiiklad kyselinu listovou) a vyhnout se nebezpec¢nym
latkam neboli teratogentim (naptiklad dost ¢asto zminiovanému rentgenu). Témeér
vSechny odpovédi respondentli byly pravdivé. Byly zde ovSem i nékteré sporné
odpovédi, na které v soucasnosti existuji riizné vyzkumy. Jednalo se naptiklad o

problematiku uzivani kofeinu béhem téhotenstvi nebo ockovani v téhotenstvi.

Otazka . 7: Je ve VaSem okoli nékdo s vrozenou vadou?

Na tuto otdzku byly pouze dvé mozZnosti odpovédi (ano/ne). Vysledky této otazky

jsou zobrazeny v grafu ¢. 7.

Hano

M ne

Graf ¢. 7: Vrozena vada v okoli respondentii

Zde opét jeden respondent neodpovédél, takZe odpovédi bylo celkem 260. Vysledek
byl u této otazky témér vyrovnany. Respondentdli, kteri v okoli nemaji nikoho
s vrozenou vadou, bylo 55 %. Zbylych 45 % ma v okoli ¢lovéka, ktery trpi néjakou

vrozenou vadou.
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Otazka ¢. 8: Myslite si, Ze vék matKy hraje roli ve vzniku vrozené vady?

[ tato otazka byla uzaviena s odpovédi pouze ano ¢i ne. Odpovédi jsou zpracovany

v grafuc. 8

Hano

M ne

Graf ¢. 8: Vliv véku matky na vznik vrozené vady

Na otazku ¢. 8 neodpovédél opét jeden respondent. Tedy z celkového poctu 260
respondenti odpovédélo témér 80 %, Ze vék matky ma vliv na vznik vrozené vady,

coZ je spravna odpovéd.
Otazka ¢. 9: Byla jste nékdy seznamena s moZnostmi prevence vrozenych vad?

[ u této otazky bylo moZnou odpovédi ano ¢i ne. Vysledky jsou uvedeny v grafu ¢. 9.

Hano

Hne

Graf ¢. 9: Sezndmeni s moznostmi prevence vrozenych vad

Jeden respondent i u této otazky neodpovédél, takZze zde bylo ziskdno celkem 260

odpoveédi. Ani u nasledujicich otazek jiz dale nezodpovédél. Z grafu mizeme vidét,
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Ze vétSina, tedy 61 % respondentek, s moznostmi prevence nebyla seznamena, i pres

to ale dle otazky ¢. 6 je vidét, Ze Zeny védi, jaké moZnosti prevence jsou.

Otazka ¢. 10: Pokud ano, kde jste se s nimi seznamila? Napt. internet, gynekolog

apod.

Tato otdzka navazovala na predchozi otdzku a jednalo se o otdzku otevienou.
Vysledky jsou sepsany v tabulce ¢. 4. Opét byly vybrany nejcastéjsi odpovédi, které
se ve vysledcich dotazniku vyskytovaly. Srovnani poté miiZeme vidét 1épe v grafu ¢.

10.

Tabulka €. 4: Seznameni Zen s moZnostmi prevence vrozenych vad

seznameni s prevenci VV pocet odpovédi podil
nebyla jsem seznamena 122 46,7 %
gynekolog 59 22,6 %
internet 47 18 %
Skola 31 119%
casopisy, knihy 7 2,7%
rodina (mamka) 6 2,3%
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Graf ¢. 10: Seznameni Zen s moZnostmi prevence vrozenych vad
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Na tuto otazku odpovédélo témeér 50 % Zen, Ze nikdy nebyly seznameny s moZnostmi
prevence. Pokud Zeny seznameny byly, jednalo se predevsim o seznameni s prevenci
u gynekologa, coz odpovédélo témeér 23 % Zen. Treti nejcastéjsi odpovédi byl
internet s 18 %. Odpovéd' tykajici se sezndmeni ve Skole napsalo celkem 11,9 % a
vétsSina z nich dodala, Ze bud’ studovaly na stredni zdravotnické Skole nebo byly
informovany az na vysoké skole. Mezi dal$i odpovédi patrily jesté ¢asopisy ¢i knihy,

rodina (matka) ¢i pratelé.

Otazka ¢. 11: Jaka prenatalni vySetfeni (vySetfeni v téhotenstvi) jste

absolvovala?

U této otazky byly moZnosti vybéru odpovédi. Bylo zde celkem 9 moZnosti vySetieni,
z toho jedno bylo jiné vySetreni nez uvedena. Déle zde byla i moZnost odpovédi, Ze
nebyla na Zddném prenatalnim vysSetieni, pokud se jednalo o Zenu, ktera nebyla jesté

téhotna. Vysledky jsou zapsany v tabulce €. 5 a vykresleny v grafu ¢. 11.

Tabulka €. 5: Absolvovana prenatalni vySetireni respondentek

prenatalni vySeti‘eni pocet odpovédi podil
zZadné, nebyla jsem téhotna 136 52,3%
ultrazvukové vysSeticeni 121 46,5 %
kardiotokografie 32 12,3 %
amniocentéza 26 10 %
stanoveni koncentrace free-beta hCG 10 3,8%
PAPP-A test 8 3,1%
jina 8 31%
amnioskopie 2 0,8 %
kordocentéza 1 0,4 %
odbér choriovych Klkii 0 0%
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Graf ¢. 11: Absolvovand prenatalni vySetreni respondentek

U této otazky bylo celkem 260 odpovédi. Nejvice Zen odpovédélo, Ze téhotné jesté
nebyly, tim padem na tuto otazku nemohly jinak odpovédét. Zeny, které téhotenstvi
zazily, nejcastéji absolvovaly ultrazvukové vysSetieni, které patfi mezi zakladni
vySetreni. Tuto variantu zvolilo 46,5 % Zen, coz odpovida, Ze témér kazda Zena, ktera
téhotenstvi zaZila, zvolila tuto odpovéd. NiZsi pocet Zen, presnéji 12,3 %, bylo na
kardiotokografii. Dal§im ¢astym vybranym vySetfenim byla amniocentéza, na které

bylo 10 % respondentd. DalSich vySetieni se jiZ ziicastnil pouze menSi poCet Zen.

Otazka ¢. 12: Zajimala jste se béhem téhotenstvi o vrozené vady a jejich

prevenci?

Otazka ¢. 12 byla uzaviena a méla pouze 3 moZnosti odpovédi. Opét zde byla
moznost odpovédi, Ze Zena téhotna jeSté nebyla, pro rozdéleni Zen, které uz téhotné

byly, a které jesSté ne, pro uptfesnéni dat. Tyto odpovédi jsou zobrazeny v grafu ¢. 12.
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Graf ¢. 12: Zajem o prevenci vrozenych vad béhem téhotenstvi

Z 260 Zen, které odpovidaly v tomto dotazniku, 52,3 % Zen jeSté téhotné nebyly. Ze
zbylych 47,7 % Zen odpovédélo 24,6 % na tuto otazku, Ze se béhem jejich téhotenstvi
0 moZnosti prevence zajimaly. Skoro stejny pocet Zen vSak o moZnosti prevence

zajem nemély.

Otazka ¢. 13: Myslite si, Ze jsou vSechna prenatalni vySetieni zdarma?

Otazka €. 13 byla uzavirena pouze se dvéma odpovéd'mi ano ¢i ne. Pocty jednotlivych

responzi jsou zapsany v grafu ¢. 13.
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Graf ¢. 13: Jsou prenatdlni vySetieni zdarma

Na tuto otazku odpovédélo celkem 260 respondenti. Je jednoznacné vidét, Ze

vétSina Zen, konkrétné 91,2 % zZen, zvolila odpovéd spravnou, a to, Ze vSechna
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prenatdlni vySetfeni zdarma nejsou. Naopak 8,8 % respondentti zvolilo odpovéd’

opacnou, tedy Spatnou.

Otazka ¢. 14: Informovala jste se nékdy o prispévcich zdravotnich pojistoven na

prenatalnich vySetieni béhem téhotenstvi?

Jako u predchozi otdzky se jednalo o otazku uzavienou, ale se tfemi moZnostmi
odpovédi. Také v tomto piipadé bylo nutné uvést moznost odpovédi, Ze Zena dité

jesté nema. Vysledky jsou shrnuty v tabulce €. 6.

Tabulka €. 6: Zajem respondentii o piispévky zdravotnich pojiStoven na prenatdlni

vySetreni béhem téhotenstvi

zajem o prispévky zdravotnich pojistoven | pocet odpovédi podil
ano 36 13,8 %
ne 89 34,2 %
nemam dité 135 51,9 %

Celkem 260 odpovédi bylo i u této otazky, takZe opét jeden respondent neodpovédél.
Jak uz je jasné z predchozich odpovédi, pribliZzné polovina Zen, které se dotazniku
zbytek Zen jiZ téhotné byly. Z nich priblizné 34 % nikdy nemély zdjem informovat se
o prispévcich zdravotnich pojistoven na prenatdlni vysetieni béhem téhotenstvi.

Pouze 13,8 % se o prispévky pojiStoven zajimalo.

Otazka ¢. 15: Jak se pohybuje cena prenatalnich vySetieni - konkrétné tireba

amniocentéza (odbér plodové vody)?

Otazka ¢. 15 byla uzaviend, ale méla celkem 4 moznosti, kde byly uvedeny rtizné
cenové kategorie prenatalniho vySetreni. Prvni kategorie zahrnovala cenovy rozsah
200-300 K¢, dale 500-1000 K¢, 1500-2000 K¢ a posledni 2100 a vice K¢. Jednotlivé

odpovédi respondentti jsou zobrazeny v tabulce €. 7 a v grafu ¢. 14.
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Tabulka €. 7: Cena prenatalniho vySetieni - amniocentéza

cena pocet odpovédi podil
200-300 K¢ 12 4,6 %
500-1000 K¢ 87 335%
1500-2000 K¢ 109 41,9 %
2100 a vice K¢ 52 20%
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Graf ¢. 14: Cena prenatdlniho vySetieni - amniocentéza

Spravna odpovéd’ na tuto otazku je, Ze cena prenatdlniho vySetieni, konkrétné tedy
amniocentézy, se pohybuje urcité od 2100 K¢. Nejcastéji je to kolem 3000-7000 K¢.
Nejvyssi pocet odpovédi bylo u ceny 1500-2000 K¢. Konkrétné toto cenové rozmezi
vybralo témér 42 % Zen. Jako druha nejcastéji vybrana kategorie byla cena 500-1000

K¢ s poctem 33,5 % Zen. Spravnou odpovéd vybralo pouze 20 % Zen.

Otazka ¢. 16: Jak byste se zachovala, pokud byste se dozvédéla pri prenatalnim
vySetieni, Ze Vase dité ma vrozenou vadu, konkrétné rozstép rtu? Jedna se

tedy o druhou nejcastéjsi vrozenou vadu u nas. Rozstépové vady jsou ve

vétsiné pripada chirurgicky odstranény po narozeni ditéte.

Otazka byla uzavrena pouze s dvéma moZnostmi vybéru: umélého potratu nebo
donosSeni ditéte. Zamérné byla tato vrozena vyvojova vada vice popsana, aby o tom
respondenti mohli vice premyslet, pokud tuto vrozenou vadu znaji pouze

minimalné. Odpovédi na tuto otazku jsou zpracovany v grafu ¢. 15.
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Graf ¢. 15: Ponechani ditéte s rozStépem rtu

Z celkem 260 Zen odpovédélo 85,8 % Zen na tuto otazku, Ze by dité s rozStépem rtu
donosilo. Pouze maly pocet Zen, presnéji 14,2 %, by Slo na umély potrat. Hodnoceni
spravnosti této otazky je individudlni a zaleZi velmi na osobnim ndzoru a

presvédceni respondenta.

Otazka ¢. 17: Jak byste se zachovala, pokud byste se dozvédéla pri prenatalnim
vySetieni, Ze Vase dité ma vrozenou vadu, konkrétné Downtiv syndrom? Jedna
se o nevylécitelnou vrozenou vadu a lidé se s touto vadou priumérné dozivaji
40-60 let. Osoby s Downovym syndromem jsou témér vzidy postizeni jak

télesné, tak mentalne.

Tato otadzka byla zformulovand podobné jako otidzka predchozi. Byla zde vsak
zminéna jina vada - Downtiv syndrom. Tyto dvé otazKy byly cilené poloZeny tak, aby
jedna z nich zahrnovala mirnou vrozenou vadu, zatimco druha téZkou vrozenou
vadu. MoZnosti odpovédi byly tedy opét dvé. Prvni variantou byl umély potrat a

druhou moznosti bylo dité donosit. Vysledky nalezneme v grafu ¢. 16.
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Graf ¢. 16: Ponechani ditéte s Downovym syndromem

U této otazky bylo 260 odpovédi, z toho vidime, Ze témér 77 % Zen by v tomto

pripadé podstoupilo umély potrat. Pouze 23,1 % Zen by dité donosilo.

Otazka ¢. 18: Myslite si, Ze je dilezité absolvovat i néjaké jiné prenatalni

vySetireni kromé zakladniho ultrazvukového?

Posledni otazka byla shrnujici na cely dotaznik a jednalo se opét o otazku uzavienou
s moZznostmi odpovédi pouze ano ¢i ne. Odpovédi jsou piehledné zobrazeny v grafu

¢. 17.
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Graf €. 17: Dulezitost prenatalnich vysSettreni

U této otazky bylo dohromady 260 odpovédi, takZe 1 respondent opét neodpovédél.

Odpovéd' ano zvolilo celkem 88,5 % respondentd, coz je téméf vétSina.
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2.3 PRISPEVKY ZDRAVOTNICH POJISTOVEN

Tato ¢ast prace se zabyva srovnanim prispévki od jednotlivych zdravotnich
pojistoven, které maji rtizné bonusové programy pro téhotné Zeny. Celkem je zde
porovnano Sest zdravotnich pojistoven. Jedna se o VSeobecnou zdravotni pojistovnu,
Vojenskou zdravotni pojistovnu, Ceskou primyslovou zdravotni pojistovnu,
Oborovou zdravotni pojistovnu, Zdravotni pojistovnu ministerstva vnitra Ceské
republiky a Regiondlni zaméstnaneckou zdravotni pojiStovnu. Piispévky jsou

aktualni pro rok 2024.

Tabulka €. 8: Prispévky zdravotnich pojiStoven

VSeobecna zdravotni pojistovna (VZP) 5000 K¢
Vojenska zdravotni pojistovna (VOZP) 2000 K¢
Ceska priimyslova zdravotni pojistovna (CPZP) 2500 K¢
Oborova zdravotni pojiStovna (OZP) 3000 K¢
Zdravotni pojistovna ministerstva vnitra CR 3000 K¢
Regiondlni zaméstnanecka zdravotni pojiStovna 1000 K¢

U prvni zminéné zdravotni pojisStovny, konkrétné u VSeobecné zdravotni pojiStovny,
miiZe téhotna Zena Cerpat prispévek az do 5000 K¢. Tato ¢astka plati pro celé jedno
téhotenstvi ¢i do 12 mésicl od narozeni ditéte. Behem jednoho téhotenstvi miize
Zena na jednotliva screeningova vysetifeni Cerpat do maximalni vyse 1500 K¢. To
vSak neplati pro neinvazivni prenatalni test, u néhoz miiZe Zena Cerpat prispévek do
uvedené maximalni vySe 5000 K¢, jelikoZ se jednd o velmi drahou metodu
screeningu. O prispévek miize Zena zazadat dvakrat za rok. Jsou zde zarazeny
screeningova vysSetieni jako kombinovany screening v 1. trimestru téhotenstvi,
podrobné hodnoceni morfologie plodu ve druhém trimestru téhotenstvi,
ultrazvukovy screening ristové restrikce plodu ve tretim trimestru a také
neinvazivni prenatalni test. Do této vySe Castky spadaji i prispévky na rtzné
téhotenské ¢i poporodni pomiicky (pomticky ke kojeni, monitor spanku, pomticky
potiebné pro dité do jednoho roku atd.) a dalsi aktivity (vhodné aktivity béhem
téhotenstvi, rehabilitacni aktivity lazeniského typu, kurz pripravy k porodu apod.).
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Tedy prispévek od této pojisStovny sice neni maly, ale na vSe bohuZel nevystaci. Pokud
by se tedy Zena rozhodla prispévek vyuZit napf. na amniocentézu, pokryje pouze

malou ¢astku celého vysettfeni (Veobecna zdravotni pojistovna CR, 2024).

Druhou vybranou zdravotni pojiStovnou k porovnani byla Vojenska zdravotni
pojiStovna (VOZP). Ta uvadi prispévek v maximalni vysi 2000 K¢ jednou v roce na
vybrané moznosti, coZ jsou jiné podminky nez u predchozi zdravotni pojistovny, kde
byla ¢astka vztahovana na celé téhotenstvi ¢i do 12 mésicli od narozeni miminka.
Prispévek Ize Cerpat na screening genetickych vad plodu, které si musi Zena hradit
sama, a na 3D nebo 4D ultrazvukové vysetfeni plodu. Castku lze ¢erpat ale i na ur¢ité
piredporodni kurzy ¢i pohybové aktivity pro téhotné, a dale na sluzby laktac¢ni
poradkyné. Zde je tedy urcité méné moznosti, na co Cerpat, oproti VZP, ve které byly

zahrnuty naprtiklad i rtizné pomftcky (VOZP, 2024).

Treti pojistovnou je Ceska priimyslova zdravotni pojistovna, ktera nabizi opét vyssi
castku prispévku pro téhotné Zeny ¢i miminka do 12 mésicti. Zde jsou celkem dvé
moznosti programl pro Zeny. Prvni program s ndzvem ,ManaZerka matefstvi“
poskytuje prispévek v maximalni vysi 2500 K¢. Tuto ¢astku Ize Cerpat na kurzy pro
téhotné a nadstandartni vySetieni, kterd opét nejsou hrazena zveiejného
zdravotniho pojisténi. Jedna se o prvotrimestralni screening a epiduralni analgezie
(tlumeni bolesti). Druhy program s jinym nazvem ,Zena po porodu” pfispiva Zenam
1000 K¢, pokud maji miminko do véku 1 roku. Tato ¢astka mlze Zendm prispivat na
pomticky pro Zenu po porodu ¢i k péci o jejich dité (cviceni pro Zeny, odsavacka
mateiského mléka, kojenecké lahve atd.). Prispévek lze Cerpat pouze jednou, tedy na
jedno dité. Tato zdravotni pojistovna tedy nabizi na sekundarni prevenci vrozenych
vad 2500 K¢, a dale jednorazovy prispévek pro miminka 1000 K¢. Zahrnula jsem zde
obé ¢astky, protoZe pravé VZP ma tyto oba programy zahrnuty v jedné ¢astce 5000

Ké (CPZP, 2024).

Dalsi zminénou zdravotni pojiStovnou je Oborova zdravotni pojistovna (OZP), ktera
nabizi prispévek pro téhotné ve vysi 3000 K¢ Tuto c¢astku je mozné Cerpat na
vitaminy a dopliiky stravy pro téhotné, screeningové ¢i genetické vySetreni,
predporodni kurzy a ockovani v téhotenstvi. Prispévek lze wvyuzit pouze
jednorazové. I zde je opét moZnost Cerpat dalsi prispévek pro novorozence ve stejné

vysi 3000 K¢. Z toho je mozné zakoupit vybrané pristroje a pomticky pro miminko,
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ockovani novorozenci proti rotaviriim ¢i kurzy plavavani a cvi¢eni déti do 15 mésicti

(OZP, 2024).

Jako predposledni je Zdravotni pojistovna ministerstva vnitra CR (ZPMVCR), ktera
také prispiva 3000 K¢&. Castka miiZe byt pouZita jak na vySetfeni v t&hotenstvi, ktera
nejsou hrazena z verejného zdravotniho pojisténi, tak na predporodni kurz, cviceni
pro téhotné, vitaminy a dopliiky stravy pro téhotné ¢i po porodu, laktacni
poradenstvi, masaz pro téhotné nebo na ndkup pomticek pro kojeni. Pfispévek lze
Cerpat jednordzové nebo vicekrat az do maximalni ¢astky prispévku. Zde je i
podpora vicercat, kde je navic 500 K¢ na kazdé miminko z vicecetného téhotenstvi
na pomtcky (pfi kojeni, monitor dechu). Tento piidavny prispévek ostatni

zmifiované pojistovny nenabizeji (Zdravotni pojistovna ministerstva CR, 2024).

Posledni zdravotni pojiStovnou je Regiondlni zaméstnanecka zdravotni pojisStovna
(RBP). Ta umoznuje Cerpani prispévki pro téhotné Zeny ve vysi pouze 1000 K¢, coz
je nejmensi ¢astka ze vSech porovnavanych zdravotnich pojistoven. Cerpat tuto
¢astku lze na ultrazvukové vySetieni plodu v 1. trimestru, vcetné screeningu
Downova syndromu, nebo epidurdlni analgezii pfi porodu. Z této castky je také
moznost zaplatit ndkup vitamind pro téhotné Zeny ¢i téhotenské kurzy. Je zde ale i
jeden program, ktery se tyka praveé pomiticek pro miminka do 1 roku po porodu. Ten

prispiva stejnou castku, tedy 1000 K¢ (RBP213, 2024).

2.4 INFORMACNI LETACEK PRO PACIENTKY NA GYNEKOLOGII O VROZENYCH
VYVOJOVYCH VADACH A JEJICH PREVENCI

Poslednim cilem praktické c¢asti bylo vytvoreni informacniho letacku pro Zeny
v ¢ekarné gynekologie, ktery je predevsim o vrozenych vadach, jejich prevenci a
moznostech piispévkd zdravotnich pojistoven v Ceské republice na rok 2024.
Letacek byl umistén celkem do 2 ¢ekaren gynekologie, v Ji¢iné a Jilemnici. Vytvoreny

letacek je soucasti priloh této prace (viz Priloha 2).
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3. DISKUZE

Tato prace se zabyvala predevSim mozZnostmi prevence vrozenych vyvojovych vad a
informovanosti Zen o vrozenych vadach a jejich prevenci v Ceské republice. Metodou
dotaznikového Setieni odpovédélo celkem 261 respondentii na dohromady 18
otazek, tykajicich se pravé vrozenych vad a jejich prevence. Nutno dodat, Ze dotaznik
byl urcen pouze pro Zeny, jelikoZ toto téma se tyka predevsim Zen. U vétSiny otazek
chybéla odpovéd' jednoho respondenta, ktery odpovédél pouze na otazky oteviené.

Proto bylo ve vSech uzavrenych otazkach pocitano s 260 odpovéd'mi.

Prvni tfi otdzky byly spiSe informativni tykajici se zakladni charakteristiky
respondenti. Prvni otdzka se tykala pouze véku respondentek. Pro lepsi piehlednost
byl vék rozdélen do ctyr kategorii. Zde byl trochu problém, aby pocet Zen byl
vyrovnany u vSech vékovych kategorii. Druhd otazka se tykala poctu déti. U této
otazky bylo vidét, Ze ptibliZzné polovina Zen uz téhotenstvi ma za sebou, a polovina
teprve pired sebou ¢i ho neplanuji viibec. Treti otdzka byla sméfovdna na
planovanost téhotenstvi. I to je jeden z faktord pti prevenci vrozenych vyvojovych
vad. Diilezité vsak je, Ze z téch Zen, které dité jiz maji, témér 70 % odpovédélo, Ze
jejich téhotenstvi bylo vidy planované. U jiné odpovédi mohlo byt napiiklad
divodem, Ze jedno dité planované bylo, druhé vsak nebylo. Ale bohuzel jsem

v dotazniku zapomnéla umoznit napsani diivodu pod tuto odpovéd.

DalSi otazky se tykaly informovanosti o vrozenych vadach jako takovych. Tedy zda
Zeny vi, co jsou vrozené vady, a hned do nasledujici otazky mély za tikol néjakou vadu
uvést. Zeny, které u otazKy ¢. 4 odpovédély, Ze nevi, co to jsou vrozené vyvojové vady,
mohou byt mladé slecny, které patii do nejmladsi vékové kategorie tohoto
dotazniku, a nikdy o tomto tématu jesté nemély Sanci slySet. Nebo se miiZe jednat o
starsi Zeny, které nejsou dostatecné informovany. Nejcastéjsi vrozenou vadou, ktera
se zde vyskytovala, byl Downtliv syndrom. Dalsi byly rozstépy, které byly napsany
obecné ¢i specifikovany nejcastéji na rozstépy patra a srdecni vady. Bylo zde i par
spornych odpovédi jako napriklad nedoslychavost ¢i slepota. Nedoslychavost totiz
miZe byt jak vrozend, tak ziskana. To samé plati i u slepoty, kdy vrozena slepota

vznikne naptiklad pokud se oko Spatné vyvine i se viibec nevyvine (Jurovcik, 2023).
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Dal$i otazky se tykaly moZnosti prevence vrozenych vad. Zeny tedy v jedné otdzce
mély napsat priklady, jak predejit vzniku vrozenych vad. VétSina odpovédi byla
spravna, ale vyskytly se zde i nékteré spekulativni, u kterych nebylo zcela jisté, zda
opravdu mohou Skodit plodu v téhotenstvi. Jedno z nich bylo naptiklad ockovani.
Nasledné bylo dohleddno, Ze nékteré vakciny se ockovat mohou, a nékteré jsou
naopak vtéhotenstvi zakdzdny ockovat, jako napriklad proti zardénkam,
spalnickam, priusnicim a planym nestovicim. Ty mohou byt pravé pticinou potrati
¢i srdecnich vrozenych vad plodu. Naopak mezi zcela béZzné ocCkovani béhem
téhotenstvi patii ockovani proti chiipce ¢i ¢ernému kasli. DalSim tématem k diskuzi
bylo uzivani kofeinu béhem téhotenstvi. Dle nékolika studii bylo prokazano, Ze
uzivani vysoké konzumace kofeinu (vice nez 300 mg/den) béhem té€hotenstvi
zvySuje riziko retardace rastu plodu ¢i riziko ztraty plodu. Naslo se zde i par
odpovédi, Ze predejit vrozenym vyvojovym vadam se nedd, jelikoZ jejich nazev

napovida o tom, Ze jsou vrozené (Fenster et al, 1991; Canadian Medical, 2019).

U otazky ¢. 7 byl velice zvlastni vysledek odpovédi, jelikoZ 45 % respondentek
odpovédélo, Ze ve svém okoli maji nékoho s vrozenou vadou CoZ neodpovida realité,
protoZe to by mél skoro kazdy druhy ¢loveék vrozenou vadu. Zde je otazka, zda Zeny
myslely pouze néjaké onemocnéni, a ne vrozenou vadu. Mezi dals$i zajimavé otazky
patrily otazky €. 9 a 10. Ty se tykaly sezndmeni s moZnostmi prevence vrozenych
vad. Pocty odpovédi na otazku, zda byly Zeny sezndmeny s moZnostmi prevence,
nebyly ptilis rozdilné. Celkem 102 Zen z 260 odpovédélo, Ze seznameny byly, coz je
méné neZz Zen, které s moznostmi prevence sezndmeny nikdy nebyly. Proto si
myslim, Ze je dilezité vice informovat Zeny ¢i slecny jeSté pred otéhotnénim c¢i
béhem téhotenstvi. Informovat o moznostech prevence by je méla v néjaké mensi
mife Skola, kde by ziskaly zdkladni informace o tom, co to vrozené vady jsou a jak
jim predejit. Dale urcité jejich gynekolog v pozdé€jSim pubertalnim véku ¢i béhem
téhotenstvi. Na to navazovala dalsi otazka, ve které bylo dotazovano, kde se tedy
Zeny setkaly s moZnostmi prevence. VétSina Zen odpovédéla (konkrétné 46,7 %), Ze
jeSté nebyla sezndmena s moZnostmi prevence. V dalSich pripadech jiz Zeny
seznameny byly, a to nejcastéji u gynekologa ¢i na internetu. Pomérné vysoky pocet
zen (témér 12 % vsech respondentii) byl seznamen i ve Skole, coZ mé prekvapilo,
jelikoZ ja jsem se o tomto tématu dozvédeéla aZ na vysoké skole. Osobné bych toto
téma jako ucitelka chtéla Zaklim v hodiné alespon priblizit.

48



Nasledujicich par otazek bylo zaméreno na prenatalni vySetreni béhem téhotenstvi.
Jedna z otazek se tykala prenatalnich vySetieni, které dotazovana Zena absolvovala
béhem téhotenstvi. Témér vSechny Zeny, které byly jiz téhotné, odpovédély, Ze byly
na ultrazvukovém vysetieni, coz je zakladni vySetfeni béhem téhotenstvi. DalSim,
Casto zodpovézenym vySetrenim, byla kardiotokografie, kterou by mély absolvovat
také vSechny maminky ke konci téhotenstvi. Z vysledki je tedy patrné, Ze spousta
maminek ani netusi, Ze jim toto vySetreni bylo v téhotenstvi provadéno. Tretim
nejcastéjsSim prenatalni vySetienim byla amniocentéza. Zde uZ se jedna o placené
vySetfeni, na které muZe prispét pravé zdravotni pojistovna. Na tuto metodu
vySetreni navazovala jedna otdzka, tykajici se ceny za provedeni tohoto vysSetieni.
Respondenti méli na vybér celkem ctyri cenové kategorie a vétSina zvolila cenové
rozmezi 1500-2000 K¢. BohuZel to neni spravna odpovéd, protoZe cena za provedeni
amniocentézy naptiklad na klinice GENNET, kterou najdeme v Praze nebo v Liberci,
se pohybuje kolem 3200 K¢ vcetné ultrazvuku. V dalsim tzv. Centru prenatalni
diagnostiky v Brn€ je cena aminocentézy, v€etné vyhodnoceni, az 6500 K¢. TakZe
pouze 20 % Zen zvolilo spravnou cenovou kategorii, a to 2100 K¢ a vice. Zde se tedy
urcité vyplati podivat se na prispévky od zdravotnich pojiStoven. S tim souvisela také
otazka, zda se Zeny nékdy informovaly o prispévcich na prenatdlni vysetieni od
zdravotnich pojiStoven. Vysledky otazky ¢. 14 ukazuji, jak je mala informovanost Zen
o této mozZnosti prispévku, jelikoZ z Zen, které jiz téhotné byly, pouze 13,8 % se o tyto

moznosti prispévki zajimalo.

Nasledujici dvé otdzky byly trochu citlivéjsi. Otazky byly poloZené tak, aby Zena
posoudila dle svého nazoru, zda by si dité s vrozenou vadou nechala ¢i podstoupila
umély potrat. Prvni vadou byl rozstép patra, u kterého vétSina Zen (témér 86 %)
odpovédéla, Ze by dité donosila. Naopak u Downova syndromu zase vétSina Zen
(témér 77 %) zvolila moZnost podstoupeni umélého potratu. Mezi témito vrozenymi
vadami je velky rozdil, jelikoZ mirnéjsi rozstép patra se da po narozeni ditéte
plasticky vylécit, naopak u Downova syndromu je to zatéZ pro rodice témér na cely
zivot. Dle vysledku je tedy vidét, Ze druhd zminénd vrozend vada v dotazniku, by byla
pro Zeny s ditétem s Downovym syndromem urcité téZsi prekazkou, neZ rozstép rtu.
U jednoho z respondentti vyvolaly tyto otazky urcitou emoci a naslednou diskuzi se

mnou na socialni siti. Sle¢na, ktera mi dotaznik vyplnila, mi po vyplnéni dotazniku

napsala, Ze otazky jsou pro ni velmi citlivé a méla bych je 1épe formulovat. Sama se
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mi poté priznala, Ze se snaZi otéhotnét uz dlouhou dobu, a pravé kdyby se ji podarilo
otéhotnét i presto, Ze bude védét, Ze cekd miminko s vrozenou vadou (konkrétné
tedy s Downovym syndromem), ktera budou prekazkou po cely jeji Zivot, urcité by

si ho nechala, protoZe po miminku uz dlouhou dobu touZi.

V zavéru dotazniku byla poloZena otazka tykajici se toho, zda si Zena mysli, Ze je
dllezité absolvovat i jind prenatdlni vySetieni kromé zakladniho ultrazvukového.
Témér vSechny respondentky (konkrétné 88,5 %) odpovédély, Ze ano. A ja doufam,
Ze tento dotaznik vyvolal u respondentii urcity pocit, Ze néjaka primarni prevence
pred vrozenymi vadami je, a Ze existuji i jind prenatdlni vySetifeni. Také aby si
odnesly to, Ze by se mély informovat o prispévcich zdravotnich pojistoven, které jim

pravé na tato vySetieni mohou financ¢né prispét.

Dalsi ¢ast prace se zabyvala prispévky zdravotnich pojiStoven na prevenci vrozenych
vad. Bylo vybrano celkem Sest zdravotnich pojiStoven pro jejich srovnani. NejvétsSimi
piispévky prispivd Oborova zdravotni pojiStovna, ktera nabizi pro téhotné Zeny
piispévek ve vysi 3000 K¢ a ddle prispévek pro novorozence také 3000 KC&.
Dohromady lze cerpat tedy 6000 K¢ VSeobecna zdravotni pojiStovna prispiva
s druhou nejvyssi ¢astkou 5000 K¢. Tato ¢astka mize byt cerpana jak na prenatalni
vySetieni béhem téhotenstvi, tak i na ndsledné téhotenské a poporodni pomtcky. Na
rozdil od Oborové zdravotni pojiStovny zahrnuje tento prispévek vSechny moZnosti

vyuziti. VétSina pojiStoven ma bud' rozdélené prispévky na sekundarni prevenci a

b

pomticky, nebo ma prispévek urcen pouze pro prenatalni vySetreni. Treti nejvyss
¢astkou 3500 K& prispiva Ceskd priimyslova zdravotni poji$tovna, ktera nabizi pravé
celkem dva typy programti (pro téhotné Zeny a pro Zenu po porodu). Naopak nejnizsi
prispévky jsou od Vojenské zdravotni pojiStovny a Regiondlni zaméstnanecké

zdravotni pojiStovny se stejnou vysi piispévku 2000 K¢.

Dalsi véci, kterou se zdravotni pojiStovny od sebe lisi, jsou zpulsoby cerpani
prispévki. Nékteré zdravotni pojiStovny nabizeji mozZnosti Cerpat prispévky bud’
pouze jednorazové (OZP) nebo vicekrat za rok (VZP). Je tedy urcité dullezité si
prispévky u své zdravotni pojistovny peclivé procist a premyslet, jak se daji vyuZit.
Urcité bude vhodnéjsi vyuZit prispévek na néjaké drazsi prenatalni vySetteni, které
neni automaticky hrazené pojiStovnou, pokud je Zena starSiho véku nebo maji

vrozené vady v rodinné anamnéze.
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ZAVER

Cilem této diplomové prace bylo v teoretické ¢asti nastinit problematiku vrozenych
vad a diileZitost jejich prevence, jak primarni, tak sekunddarni, ktera je v dneSni dobé
jiZ béZné dostupnd. V teoretické casti byly popsany zakladni pojmy, které se poji
s vrozenymi vadami, a ddle vznik vrozenych vad, ¢i faktory, které je mohou zpiisobit.
Poté jsou zde jednotliva déleni vrozenych vad a ptiklady nejznaméjsich vyvojovych
vad, které patfi mezi nejcast&jsi v Ceské republice. Na konci teoretické ¢asti je
popsana prevence vrozenych vad, ktera je jak primarni, tak sekundarni. Také zde
najdeme varianty, kdy je moZné ukoncit v Ceské republice téhotenstvi, v zavislosti

také na véku téhotné Zeny dle zakona ¢. 66/1986 Sb.

Praktickd c¢ast je rozdélena celkem do ti{ casti. Prvni Cast je zameéfena na
informovanost Zen v Ceské republice o vrozenych vyvojovych vadach a jejich
prevenci. Tato ¢ast byla zpracovana pomoci dotazniku, ktery byl vytvofen pouze pro
zeny. Dle druhé otazky bylo zjiSténo, Ze priblizné polovina respondentek zatim
téhotna nebyla, a druha polovina ma jiZz za sebou alespoini jedno nebo vice

téhotenstvi.

Nasledujici otdzky se jiz tykaly vrozenych vad jako takovych. VétSina Zen dle
vysledkl dotazniku vi, co to jsou vrozené vyvojové vady a nejcastéji odpovidanou
vadou byl Downtv syndrom. Mezi dalsi ¢asto zminované vrozené vady byly rozstépy
jako obecné, srde¢ni vady nebo svalova dystrofie. Ohledné prevence vyvojovych vad
byl nej¢astéji zminén zdravy Zivotni styl, do kterého patti pravé konzumace alkoholu
apod. Dalsi ¢asto zminovanou prevenci byly pravidelné kontroly gynekologa. Témér
20 % respondentti vSak odpovédélo, Ze nevi, jaké jsou moZnosti prevence. To souvisi
i snasledujici otdzkou, kde priblizné 61 % Zen odpovédélo, Ze nikdy nebyly
seznameny s moZnostmi prevence vrozenych vad. Zeny, které byly sezndmeny
s moznostmi prevence zminovaly nejcastéji seznameni na gynekologii, internetu
nebo ve Skole. DalSi otazky se tykaly prenatalnich vySetreni. Nejcastéji
navs$tévovanym vySetfenim béhem téhotenstvi byl ultrazvuk. VétSina Zen také
odpovédéla, Ze prenatalni vySetreni zdarma nejsou, ale cenové se do jeho cenového
rozmezi vétSina respondentek netrefila. Témér 34 % Zen se o prispévky zdravotnich
pojiStoven na prenatalni vySetreni nikdy nezajimaly. Opét musime brat v potaz, Ze

pouze polovina Zen jiz téhotenstvi prozila.
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Byly zde i dvé otazky na to, zda by si Zeny dit€ nechaly, pokud by védély, Ze se jim
narodi miminko svrozenou vadou. U otazky, kde byl zminény rozstép rtu jako
vrozend vada, odpovédélo témér 86 % Zen, Ze by dité donosily. Naopak, pokud by
védély, Ze dité by se narodilo s Downovym syndromem, piiblizné 77 % Zen by Slo na
umeélé ukonceni téhotenstvi. Pokud bych tyto vysledky dotazniku méla néjak
shrnout, tak poukazuji spiSe na nizkou informovanost Zen o moZnostech prevence
vrozenych vyvojovych vad. Proto je dtilezité, aby Zeny byly vice informované o tomto
tématu, a proto byl vytvoren i letacek, diky kterému se béhem chvile mohou téhotné
zeny dozvédét, Ze napriklad na prenatalni vySetreni prispivaji zdravotni pojistovny;,

coZ maloktera z respondentek mohla védét.

Co se tyce prispévkili od zdravotnich pojistoven, tak nejvétsi prispévek na prevenci
vrozenych vad poskytuje VSeobecna zdravotni pojiStovna, konkrétné 5000 K¢ na celé
téhotenstvi. Nevyhoda je, Ze z tohoto prispévku lze Cerpat témér na vSe, co se
téhotenstvi tyCe. Tedy jak na prenatdlni diagnostiku, tak na rtizné pomftcky pro
miminko. Proto nejvyhodnéjsi prispévek je od Oborové zdravotni pojisStovny
s celkovym prispévkem 6000 K¢, kde polovinu této Castky je moZno Cerpat na
prenatalni vySetteni, predporodni kurzy ¢i na rtizné vitaminy béhem téhotenstvi, a
druhou polovinu ¢astky lze Cerpat jiZ na samotného novorozence, presnéji na néjaké
pomticky ¢i cviceni pro miminka. Naopak pojiStovna s nejnizsim prispévek je

Regiondlni zdravotni pojiStovna s piispévkem 1000 K¢ na prenatalni vysetieni.

Jak jsem jiz zminila, znalost a prevence vrozenych vad je velmi diilezit4, a proto jsem
do posledni c¢asti praktické casti vytvorila letacek, ktery by mohl byt soucasti
gynekologické cekarny. Veskeré informace v letacku jsou zpracovany z teoretické ¢i

praktické ¢asti diplomové prace, a dale upraveny v programu Canva.

Problematika vrozenych vad je v dneSni dobé velmi diskutovand. Lékarska technika
vtomto oboru stdle vzrista a moznosti diagnostiky vrozené vady jsou ¢im dal
kvalitnéjsi a jistéjsi. Ted' je otazkou, zda se diky témto moZnostem budou vrozené
vady ¢im dal vice vyskytovat diky jednodussi registraci vrozenych vad, ktera se déla
formou online na webovych strankach Narodniho registru vrozenych vad, a lepSimu
lékarstvi, ¢i naopak sniZzovat diky vcasné prenatdlni diagnostice a vétsi

informovanosti o prevenci.
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SEZNAM ZKRATEK

AFP

AMC

CVS

hCG

KDC

PAPP-A

UZ

WHO

alfafetoprotein

amniocentéza

odbér choriovych klki (Chorionic Villus Sampling)

lidsky choriovy gonadotropin

kordocentéza

specificky téhotensky protein A (Pregnancy Associated Plasma Protein)
ultrazvukové vysetireni

Svétova zdravotnicka organizace (World Health Organization)
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PRILOHY

Ptiloha ¢. 1: Dotaznik Informovanost Zen o prevenci vyvojovych vad

Informovanost Zen o prevenci vrozenych vad

Dobry den,

wénujte prasim nélkolik minut seého £xsu vyplnénd nésledujiciho dotazmiky.

Tento dotamik je urfen pouze pro ZENSKE pohlavi. Dékuju moc ww

1 Vag vik:
O amengie [ 122502 [ 26350 [ 3 avicela

2 Kolik mate déti?
Mispuonila & otdece: Fpberts jag oefpesda

Qo Q1 O1z2 QO 3avice

3 Bylo Vase téhotenstvi vidy planované?
Migonda b oudzce: Wpdeme facng coipessid®

O Dité nemsm O wme O e
) lina | |

4 Vite, co jsou vrozené vyvojove vady?
Mispowida bk otiece: Fyberte foding oolpowta”

{:l.ﬁm:- GHE

5 Znate alespoii jednu vrozenou vadu? Napiste jakou.
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6 Vite, jak je moiné pfedchazet vzniku vrozenych vad? Napiste alesponi 1 pfiklad prevence.

7 le ve Vaiem okoli nékdo s vrozenou vadou?
Mépondina k oudzce: Fybene fadny culpowdd”

O wme Ohe

8 Myslite si, 2e vék matky hraje roli ve vzniku vrozené vady?

Hipovida k otdmoe: Fbe fevta oojpowd”™

O me O N

9 Byla jste nékdy seznamena s moZnostmi prevence vrozenych vad?
Mgz b otdece: Fiderte foding oojpovt”

O me O we

10 Pokud ano, kde jste se s nimi seznamila? Napf. intemet, gynekolog apod.

11 Jaka prenatalni vysetfeni (vySetfeni v téhotenstvi) jste absolvovala?
Miponida k otiee: Fiberte fadny nabo woe odpovdal

Odbér

. . Amniocentéza (pdbér plodowe Eprdocentéza {odbér L
[ Uttraznsionvs wyietieni O ey ] et trve 2 prpefin) ] :E]uﬂmwm
Amnioskapie (endoskopicis Kardiotakografie (manitarace :‘::""m [;'i;" :;“"“T
I:I vytetieni barey a kvality plodove I:I plodu pomoci soufasnsho |:| th L"”‘F t um: " MI:t =&
vody pomaci amnioskopu) zmamu fetalni srdedni frekvence) " 0 0 proteiiu h;- !

] Zzdné, nebyla jsem téhotna
[ hes. | |
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12 Zajimala jste se béhem téhotenstvi o vrozené vady a jejich prevenci?
Nipovida k otdace: Viderte fednu adpovéd

O Ano O Ne O Nebyla jsem téhotnd

13 Myslite si, Ze jsou v3echna prenatdlni vy3etfeni zdarma?
Népovida k otdace: ¥yderte fadnu adpovéd

Om O ne

14 Informovala jste se nékdy o pfispévcich zdravotnich pojistoven na prenatalnich vy3etfeni
béhem téhotenstvi?

Népovida k otdace: Vydente fadnu odpovid

Om Ore O Nemimdite

15 Jak se pohybuje cena prenatalnich vy3etfeni - konkrétné tfeba amniocentéza (odbér plodové
vody)?
Népovida k otdace: Vyderte fedny oopovéd

Q wosmke QO soo-100ke O 15002000k O 2100 vice K

16 Jak byste se zachovala, pokud byste se dozvédéla pfi prenatalnim vy3eteni, Ze Vase dité ma
vrozenou vadu, konkrétné roz3tép rtu? Jedna se tedy o druhou nej¢astéj3i vrozenou vadu u nds.
Rozitépové vady jsou ve vétdiné pfipadi chirurgicky odstranény po narozeni ditéte.

Népovida k otdace: Viderte fadnu adpovéd

QO umdtypatrat O Dité bych donosila

17 Jak byste se zachovala, pokud byste se dozvédéla pii prenatalnim vy3etieni, Zze Vase dité ma
vrozenou vadu, konkrétné Downdv syndrom. Jedna se o nevyléCitelnou vrozenou vadu a lidé se
5 touto vadou primémé doZivaji 40-60 Let. Osoby s Downovym syndromem jsou témér vidy
postiZeni jak télesné, tak mentalné.

Mipowdida k otéece: Fybere joding aoposdd”

() uméljpatrat ) Dité bych donosila
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18 Myslite si, Ze je dileZité absolvovat i néjakeé jiné prenatalni vySetfeni kromé zakladniho
ultrazvukového?
Migponiicdas | oudore: Wjbems jasing oo

Ome O ke
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Priloha ¢. 2: Informacni letacek pro pacientky na gynekologii o vrozenych

vyvojovych vadach a jejich prevenci

Vrozené vyvojove
vady a jejich

prevence

CO JSOU VROZENE
VYVOJOVE VADY

Vrozené vyvojoveé vady jsou vrozené
odchylky morfologického nebo
funkéniho charakteru, které pfesahuji
normalni miru variability. Jsou

pritomny u jedince jiz pfi narozeni. MOiNOS]’I )
Existuje vice nez 4000 vrozenych vad a PRENATALNICH
nékteré z nich lze i lécit. Vznik VYSETRENI

vrozenych vad maze mit genetickeé
pficiny ¢i zde mohou hrat roli faktory
zevniho prostfedi. | proto je dalezita
primarni prevence. Mezi nejznaméjsi
vrozeneé vady patii pfedeviim Downayv
syndrom.

MOZNOSTI PREVENCE

K odhalovani vrozenych vad slouzi
prenatalni diagnostika, ktera se
provadi v téhotenstvi. Jsou celkem dva
typy prevence: primarni a sekundarni.
Do primarni prevence fadime
napriklad planované téhotenstvi,
ochranu pfed Skodlivymi faktory
(nekoufit, nepit, neuzivat drogy.
nevystavovat se ionizujicim zafrenim ¢i
chemikaliim), neuzivani skodlivych
lékd a naopak uzivani vitamina,
pfedevsim kyseliny listove.

PRISPEVKY ZDRAVOTNICH

ultrazvukové vysetfeni
biochemické vysSetfeni
neinvazivni testovani
amnioskopie
kardiotokografie

odbér choriovych klka (CVS)
amniocentéza (odbér
plodové vody)
kordocentéza (odbér krve
plodu)

fetoskopie

KDE SE NECHAT
VYSETRIT?

POJISTOVEN na prenatalni
vySetfeni (platné na rok 2024)

Vieobecna zdravotni pojistovna (VZP) 5000 K¢
Vojenska zdravotni pojidtovna (VOZP) 2000 K¢
Ceska prumyslova zdravotni pojistovna (CPZP) 2500 K¢
Oborova zdravotni pojistovna (OZP) 3000 K¢
Zdravotni pojistovna ministerstva vnitra CR 3000 K¢
Regiondlni zaméstnanecka zdravotni pojistovna 1000 K¢
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