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Anotace  

Š OLCOVA , Kater ina. Prevence vrozených vad a informovanost u žen v České republice. 

Hradec Kra love , 2024. Diplomova  pra ce na Pedagogicke  fakulte  Univerzity Hradec 

Kra love . Vedoucí  diplomove  pra ce RNDr.  Alena Myslivcova  Fuc í kova , Ph. D. 57 s.  

Pra ce pojedna va  o vrozeny ch vada ch, a pr edevs í m o jejich prevenci a o pr í padne m 

prenata lní m vys etr ení  plodu. Cí lem pra ce bylo nejprve zjistit, jaka  je informovanost z en o 

prevenci pr ed vrozeny mi vadami a o moz nostech prenata lní  diagnostiky vrozeny ch vad. 

Dals í m cí lem bylo porovnat jednotliva  prenata lní  vys etr ení , do jake  mí ry mohou pr esne  

urc it vrozenou vadu budoucí ho miminka. Poslední m cí lem bylo srovna ní  za kladní ch 

pojis ťoven v C eske  republice, c í m mohou pr ispe t te hotny m z ena m na dana  vys etr ení  

k prevenci vrozeny ch vad u jejich miminka.  
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ÚVOD  

Tato diplomova  pra ce je zame r ena na informovanost z en o vrozeny ch vy vojovy ch 

vada ch a jejich prevenci. Vrozene  vady jsou velmi be z ne  v z ivote  a jejich vznik je 

vysve tlen v kapitola ch ní z e. V pra ci jsou vysve tleny pojmy souvisejí cí  s vrozeny mi 

vadami, podrobne  rozepsane  pr í c iny vzniku vrozeny ch vad, a take  jak vzniku 

pr edejí t, tedy jejich prima rní  a sekunda rní  prevence. Najdeme zde i ne kolik 

rozde lení  vrozeny ch vad a jsou zde rozepsa ny nejc aste js í  a nejzna me js í  vrozene  

vady. Da le je zde vypsa no, za jaky ch okolností  je moz ne  ume le  ukonc ení  te hotenství  

u z en v C eske  republice. I pr esto, z e je toto te ma v dnes ní  dobe  velmi diskutovane  

dí ky leps í m a moderne js í m diagnosticky m vys etr ení m, si myslí m, z e informovanost 

z en o vrozeny ch vada ch je v C eske  republice i tak ní zka .  

Jsou celkem tr i cí le prakticke  c a sti diplomove  pra ce. První m a hlavní m cí lem bylo 

zhodnotit informovanost z en o vrozeny ch vada ch a jejich prevenci v C eske  republice 

pomocí  dotazní ku. Dals í m cí lem bylo porovnat pr í spe vky zdravotní ch pojis ťoven 

v C eske  republice na prenata lní  vys etr ení . Jako poslední  bylo vytvor ení  leta c ku do 

c eka rny gynekologie, ktery  bude shrnovat za kladní  informace o vrozeny ch vada ch a 

jejich prevenci, pr í padne  zde budou vypsana  centra pro prenata lní  diagnostiku.  

 

 

 

 

 

 

 

 



8 
 

1. TEORETICKÁ ČÁST  

1.1 VROZENÉ VADY  

Termí n vrozene  vady zahrnuje r adu struktura lní ch a chromozoma lní ch abnormalit, 

ke ktery m docha zí  pr i vy vinu dí te te v te le matky. Vrozena  vada mu z e ovlivnit vzhled, 

fungova ní  te la c i obojí  dohromady. Ne ktere  vrozene  vady lze odhalit jiz  pr ed 

narození m miminka, ne ktere  ihned pr i narození  a jine  az  po uplynutí  urc ity ch let 

ve ku dí te te. Vrozene  vady jsou nejc aste js í  pr í c inou u mrtí  kojencu  v první m roce 

jejich z ivota. Ne ktere  vrozene  vady mohou by t i de dic ne  a ne ktery m vada m se lze 

vyhnout dí ky zna my m rizikovy m faktoru m, jako je napr . vystavova ní  plodu urc ity m 

le c ivu m, alkoholu, kour ení  matek apod. (America´s Children and the Environment, 

2007).  

1.1.1 CO TO JŠOU VROZENE  VADY  

Vrozene  vady jsou oznac ení m pro vy vojove  poruchy, ktere  jsou pr í tomny u jedince 

jiz  pr i narození . Pr esne ji jsou to vrozene  odchylky morfologicke ho nebo funkc ní ho 

charakteru, ktere  pr esahují  norma lní  mí ru variability. Pro jedince mí vají  ve ts inou 

vrozene  vady negativní  dopad na jejich be z ny  z ivot. K odhalova ní  ne kolika 

nejc aste js í ch vrozeny ch vad slouz í  prenata lní  diagnostika, ktera  se prova dí  jes te  

pr ed narození m dí te te (Š í pek, 2009).  

Vrozene  vady mohou ve st k dus evní mu c i te lesne mu postiz ení  nebo mohou by t az  

smrtelne . Existuje jiz  ví ce nez  4 000 vrozeny ch vad a ne ktere  z nich lze i le c it c i u plne  

vyle c it. Naopak ne ktere  vrozene  vady jsou hlavní  pr í c inou u mrtí  v první m roce 

z ivota jedince (Engels, 2006).  

1.1.2 JAK VZNIKAJI  VROZENE  VADY 

Vrozene  vady vznikají  ru zny mi pr í c inami, na ktery ch se podí lí  pr edevs í m faktory 

geneticke , faktory zevní ho prostr edí  a kombinace obou faktoru  dohromady. 

Odhaduje se, z e geneticke  faktory jsou pr í c inou pr ibliz ne  20 % vrozeny ch vad a 

faktory zevní ho prostr edí  jsou du vodem vzniku asi 10 % vad. Zbyly ch 70 % 

vrozeny ch vad ma  nezna mou pr í c inu c i se jedna  o kombinaci obou faktoru  

dohromady (Š í pek, 2008). 



9 
 

Vrozene  vady se mohou objevit v jake koliv fa zi te hotenství , ale ve ts ina vad se uka z e 

jiz  v první ch tr ech me sí cí ch te hotenství , kdy se tvor í  orga ny dí te te. Ne ktere  vady se 

vs ak objevují  i pozde ji v te hotenství  (Center for Disease Control and Prevention, 

2008).  

Genetické faktory  

Jak jiz  bylo zmí ne no, 20 % vrozeny ch vad je pr í c inou chybne ho geneticke ho 

materia lu. Tyto vrozene  vady se tedy pr eda vají  z jedne  generace na druhou a mohou 

se projevit kdykoliv v pru be hu z ivota. Geneticka  odchylka mu z e by t pr í tomna 

v pohlavní  bun ce jednoho z rodic u  c i mu z e vzniknout nove  v pru be hu vy vojovy ch 

sta dií . Do zmí ne ny ch geneticky ch pr í c in r adí me chromozoma lní  aberace, 

monogenne  podmí ne ne  vrozene  vady a multifaktoria lne  podmí ne ne  vrozene  vady 

(Peterka&Novotna , 2010). 

Chromozoma lní  aberace jsou struktura lní  c i numericke  odchylky v karyotypu. Do 

te to skupiny patr í  napr í klad zna me  syndromy jako Downu v, Edwardu v, Patauu v 

nebo Turneru v. Dals í  skupinou jsou monogenne  podmí ne ne  vrozene  vady, ktere  jsou 

zpu sobene  mutací  v jednom genu. Zde nalezneme vrozene  vady skeletu c i pojiva jako 

napr í klad zna ma  achondroplasie, ktera  je charakterizova na maly m vzru stem te la. 

Poslední  skupinou jsou multifaktoria lne  podmí ne ne  vrozene  vady, ktera  je z te chto 

tr í  skupin nejrozsa hlejs í . Je hranicí  mezi vadami podmí ne ny mi geneticky a vadami 

podmí ne ny mi faktory zevní ho prostr edí  (Š í pek, 2008). 

K vys s í  prevalenci vrozeny ch vad s geneticky m pu vodem jsou i dals í  dve  moz nosti. 

První  moz ností  jsou z eny, ktere  ote hotní  po 35. roce, a druhou moz ností  je vysoka  

mí ra pr í buzensky ch sn atku  (Czeizel, 2005). 

Faktory zevního prostředí  

Dals í  vliv na vrozene  vady mají  faktory zevní ho prostr edí  neboli odborne  nazy vane  

teratogeny. Ty de lí me do tr í  hlavní ch skupin: biologicke , chemicke  a fyzika lní . Do 

biologicky ch teratogenu  patr í  hlavne  pu vodci infekc ní ch onemocne ní  jako jsou viry, 

bakterie nebo tr eba prvok Toxoplasma gondii. Mezi chemicke  teratogeny r adí me 

ru zne  chemicke  la tky, ktere  jsou vyuz í va ny v pru myslu a zeme de lství  jako organicka  

rozpous te dla, c i te z ke  kovy. Patr í  sem take  le c iva, alkohol nebo ne ktere  drogy. Z ena 

by neme la pí t alkohol ani v te  situaci, pokud se snaz í  ote hotne t. Pokud te hotna  z ena 
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konzumuje alkohol be hem te hotenství , je zde riziko, z e se dí te  narodí  s feta lní m 

alkoholovy m syndromem (FAŠ).  Tato porucha se vyznac uje pr edevs í m deformitami 

oblic eje, postiz ení m centra lní  nervove  soustavy a poruchami ru stu. Kour ení  be hem 

te hotenství  zase zvys uje riziko vzniku rozs te pu rtu, patra c i obojí ho. Da le zvys uje 

s anci na pr edc asny  porod c i u mrtí  plodu. Nebezpec í m mohou by t v neposlední  r ade  

i choroby matky jedince jako diabetes mellitus apod. Š patna  kontrola diabetu be hem 

te hotenství  take  zvys uje pravde podobnost vzniku vrozeny ch vad c i jiny ch 

komplikací  be hem te hotenství . Do poslední  skupiny, kterou jsou fyzika lní  

teratogeny, zahrnujeme ru zne  typy ionizují cí ho za r ení  (RTG za r ení , gama za r ení ), 

vysokou teplotu a mechanicke  teratogeny (napr . amniove  pruhy) (Š í pek, 2008; 

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

Multifaktoriální dědičnost 

Poslední m faktorem ovlivn ují cí  vznik vrozeny ch vad je multifaktoria lní  de dic nost, 

ktera  je kombinací  faktoru  pr edchozí ch. Tedy na jejich vznik ma  vliv ví ce genu . Riziko 

te chto vad je vysoke  pr edevs í m u pr í buzny ch jako jsou sourozenci a rodic e. R adí me 

sem pr edevs í m civilizac ní  onemocne ní  a rozs te pove  vady. Da le napr í klad rozs te py 

rtu a patra, deformity nohou, vrozene  vady kardiovaskula rní ho syste mu, anoma lie 

moc opohlavní ho syste mu, malformace mozku a mí chy, ale take  diabetes mellitus, 

vysoky  krevní  tlak c i psychiatricka  onemocne ní  (Koc a rek, 2004, Peterka&Novotna , 

2010).  

1.1.3 DE LENI  VROZENY CH VAD  

Vrozene  vady se de lí  buď podle mechanismu vzniku nebo podle c etnosti a 

komplexnosti. První  de lení , tedy dle mechanismu vzniku vrozeny ch vad, zahrnuje 

dohromady c tyr i skupiny. První  skupinou jsou malformace, ktere  jsou zpu sobeny 

abnorma lní m vy vojem orga nu nebo tka ne , a jako na sledky poruch objevují cí  se jiz  

v poc a tec ní ch období ch vy voje struktur. Druhou skupinou jsou disrupce zpu sobene  

patologicky m procesem, ktery  narus í  vy voj dane ho orga nu c i tka ne  v dobe , kdy je 

orga n jiz  vytvor en. Dals í  skupinou jsou deformace, coz  jsou poruchy, ktere  jsou 

zpu sobeny abnorma lní mi mechanicky mi silami. Do poslední  skupiny r adí me 

dysplasie, ktere  zpu sobují  abnorma lní  organizací  bune k, formují cí ch pr í slus ny  

orga n (Š í pek, 2008).  
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Druhe  de lení  podle c etnosti a komplexnosti de lí  vrozene  vady do dals í ch skupin: 

isolovane  vady, sekvence, asociovane  vady a syndromy. Isolovane  vady jsou vady, 

ktere  neobsahují  jine  vady c i anoma lie. Naopak asociovane  vady se vyví jí  spolu 

s jiny mi vadami. Tr etí  skupinou jsou sekvence, ktere  vznikají  jako na sledek 

patologicke  kaska dy jevu , ktere  jsou du sledkem prima rní ho patologicke ho za sahu, a 

jsou mnohoc etne . Poslední m pojmem je syndrom, ktery  definujeme jako komplex 

fenotypovy ch vlastností . Mu z eme je tedy cha pat jako skupinu anoma lií , ktere  se 

trvale vyskytují  spolec ne  (Š í pek, 2008).  

Mezi me ne  c aste  rozde lení  vrozeny ch vad patr í  take  rozde lení  z c asove ho hlediska. 

Pokud vrozena  vada vznikne jes te  pr i de lení  pohlavní ch bune k, jde o tzv. 

gametopatii. O blastopatii mluví me, pokud vada vznikne mezi první m a tr etí m 

ty dnem te hotenství . Da le mu z e vrozena  vada vzniknout mezi 4. a 12. ty dnem, coz  

nazy va me embryopatií , nebo poslední  moz ností  je vznik vady az  po 12. ty dnu 

te hotenství , a to se nazy va  fetopatie (Pola k et al, 2017). 

1.2 VYBRANÉ VROZENÉ VADY  

Ve sve te  mezi nejc aste js í  vrozene  vady patr í  pr edevs í m vrozene  srdec ní  vady, vady 

neura lní  trubice a Downu v syndrom (WHO, 2010).  

1.2.1 OBLIC EJOVE  ROZŠ TE POVE  VADY 

Rozs te pove  vady jsou v nas í  spolec nosti jiz  od nepame ti. Patr í  mezi nejc aste js í  

vrozene  oblic ejove  vady. Š oblic ejovy m rozs te pem se narodí  pr ibliz ne  1 ze 700 de tí  

a je c aste js í  u muz u . Pouze izolovane  rozs te py patra jsou c aste js í  pra ve  u z en. 

Nejvys s í  hodnota prevalence rozs te pu  je v Japonsku s hodnotou 20,04 na 10 000 

narozeny ch de tí . Nyní  jiz  ma me ne kolik typu  klasifikací  oblic ejovy ch rozs te povy ch 

vad. Nejzna me js í , avs ak sloz ite  de lení  v oblasti anatomie, je de lení  na rozs te py rtu, 

rozs te py rtu a c elistí , rozs te py rtu, c elisti a tvrde ho patra, rozs te py rtu, c elisti a 

tvrde ho i me kke ho patra, izolovane  rozs te py tvrde ho patra, izolovane  rozs te py 

me kke ho patra a izolovane  rozs te py cele ho patra. Rozs te py mohou by t jak 

jednostranne , tak oboustranne . Mezi zjednodus ene  rozde lení  v oblasti ultrazvukove  

gynekologie patr í  pouze rozs te py rtu, rozs te py rtu, c elisti i patra, centra lní  rozs te py 

rtu i patra, izolovane  rozs te py patra (Frisova , 2013; Ueki et al, 2023).  
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Pr í c inou vzniku rozs te pu  je porucha formova ní  prima rní ho a sekunda rní  patra mezi 

osmy m a jedena cty m ty dnem te hotenství . Ke vzniku oblic ejove  rozs te pove  vady 

pr ispí va  ví ce faktoru . Mezi ne  r adí me pr edevs í m vy skyt rozs te pove  vady v rodinne  

anamne ze, onemocne ní  z eny zarde nkami be hem te hotenství  v první ch me sí cí ch, 

uz í va ní  le ku , alkoholu c i kour ení  be hem te hotenství . Ke sní z ení  rizika vzniku 

rozs te pove  vady je doporuc eno uz í vat kyselinu listovou be hem te hotenství . Da le je 

du lez ita  take  prima rní  prevence te hotne  z eny. Tedy pokud te hotna  z ena bude be hem 

te hotenství  kour it, je vys s í  pravde podobnost vy skytu te to vady u její ho dí te te 

(Frisova , 2013).  

Rozs te pove  vady jsou c asty m proble mem pr i krmení  dí te te, pr edevs í m je proble m 

s rychlejs í  rychlostí  sa ní  a neschopností  vytvor it negativní  intraora lní  tlak neboli 

negativní  tlak v dutine  u stní . Mezi dals í  komplikace u de tí  s rozs te pem patr í  s patna  

polykací  schopnost c i proble my s pohyby dutiny u stní  a artikulací . Na sledkem te chto 

proble mu  je pote  ní zka  hmotnost miminka, kvu li ktere  mu z e dojí t i k odloz ení  

operace rozs te pu  (Ueki et al, 2023). 

Mezi nejc aste js í  prenata lní  vys etr ení  u rozs te povy ch vad spada  dvojrozme rne  

ultrazvukove  vys etr ení . Tí m se tyto vady mohou zjistit be hem 20. ty dne te hotenství , 

kdy se u vs ech te hotny ch z en prova dí  screening vrozeny ch vad plodu. Dals í m 

vys etr ení m, u ktere ho lze poznat rozs te povou vadu, je magneticka  rezonance. Ta se 

vs ak prova dí  az  po na lezu na ultrazvuku. V souc asnosti existují  v C eske  republice dve  

centra pro le c bu rozs te povy ch vad. První m centrem je Fakultní  nemocnice Kra lovske  

Vinohrady v Praze a druhy m je Fakultní  nemocnice v Brne . Le c ba rozs te pu probí ha  

formou plasticke  chirurgie (Frisova , 2013).  

Izolovaný rozštěp rtu  

U izolovane ho rozs te pu rtu je postiz enou oblastí  ret, u ktere ho je pr í tomna 

deformita nosní ho kr í dla a nosní  pr epa z ky. Tato vada není  pr í lis  za vaz na  a kojení  zde 

probí ha  norma lne  bez komplikací  (Fiala, 2017). 

Izolovaný rozštěp patra  

Pr i te to rozs te pove  vade  není  dotc en ret ani zubní  oblouk, ale postiz eno je me kke  i 

tvrde  patro. Zde kojení  ve ve ts ine  pr í padu  neprobí ha , pokud rozs te p není  

chirurgicky c a stec ne  odstrane n (Fiala, 2017).  
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Celkový rozštěp rtu i patra  

U tohoto rozs te pu je zasaz en ret, zubní  oblouk i patro. I zde kojení  dí te te nelze 

prova de t, jelikoz  miminko není  schopne  nasa vat mle ko kvu li nevytvor ene mu 

podtlaku. Zde se musí  krmení  nahrazovat pomocí  specia lní ch savic ek s mater sky m 

mle kem matky. K le c be  tohoto rozs te pu je potr eba minima lne  tr í  korekc ní ch operací  

(Fiala, 2017).  

1.2.2 ANOMA LIE POC TU CHROMOZOMU   

Downův syndrom 

Downu v syndrom je pr ibliz ne  v 95 % zpu soben trizomií  chromozomu 21. Tedy je 

zde pr í tomna dals í  kopie geneticke ho materia lu chromozomu 21. U zby vají cí ch 5 % 

pacientu  je pr í c inou translokace chromozomu 21 s jiny mi chromozomy nebo je 

zpu soben mozaikou pro chromozom 21. To znamena , z e jedinci mají  pr í tomne  tzv. 

trizomicke  (aneuploidní ) bun ky. Tedy Downu v syndrom není  ve ve ts ine  pr í padu  

geneticka  vada, ale chybny  vy sledek v bune c ne m de lení  be hem vy voje embrya. Jedna  

se o nejc aste js í  neurovy vojovou poruchu se zna mou genetickou pr í c inou. Incidence 

te to vady je 1:700 az  1:1000 z ive  narozeny ch de tí . Ke vzniku Downova syndromu 

pr ispí va  zvys ují cí  se ve k te hotne  z eny. Du kazem je graf na obra zku c . 1, ktery  

popisuje vztah mezi ve kem matky a vy skytem Downova syndromu (Coppede , 2016). 

 

Obr. 1: Vy skyt Downova syndromu v za vislosti na ve ku matky (Šatyarup D. et al, 

2021) 
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Mezi projevy Downova syndromu patr í  epikanty neboli koz ní  za hyb horní ho ví c ka 

pr ekry vají cí  vnitr ní  koutek oka. Da le zplos te ly  a s iroky  oblic ej, velka  mezera mezi 

první m a druhy m prstem, koz ní  spojení  druhe ho a tr etí ho prstu na dolní  konc etine , 

hypotonie, maly  vzru st te la, transverza lní  neboli opic í  ry ha na dlani. Hodnota IQ 

c love ka s Downovy m syndromem se pohybuje v rozmezí  25-75. U te to vady se lide  

c asto poty kají  s vys s í m rizikem infekcí  c i ru zny ch onemocne ní  jako leuke mie, 

epilepsie c i kardiovaskula rní  poruchy. Lide  s Downovy m syndromem se doz í vají  

ve ts inou maxima lne  50 let, a to hlavne  kvu li srdec ní m porucha m, ktere  jsou zde 

velmi c aste  (Pritchard, 2007).  

Downu v syndrom patr í  mezi první  vrozenou vadu, ktera  se v te hotenství  zkouma . 

Ope t se vys etr uje pomocí  ultrazvuku mezi 11. az  13. ty dnem te hotenství . Za roven  se 

zkouma  i DNA odebrane  z krve matky. V pr í pade  pozitivní ho na lezu se pokrac uje 

odbe rem plodove  vody c i stanovení m karyotypu z choriovy ch klku . Pokud se 

proka z e trizomie chromozomu 21, je te hotna  z ena sezna mena s moz nostmi 

ukonc ení  te hotenství  (Kolar í k, 2022).  

Patauův syndrom  

Patauu v syndrom neboli trizomie chromozomu 13, je tr etí  nejc aste js í  

chromozoma lní  trizomií . U narozeny ch de tí  je tato vada velmi vza cna  a bohuz el je 

ní zka  pravde podobnost dlouhodobe js í ho pr ez ití  s touto vadou. Pouze minimum de tí  

pr ez ije jeden rok. Doba pr ez ití  za visí  na cytogeneticke m na lezu, tedy zda se jedna  o 

u plnou trizomii c i mozaiku. Ve ts inou vs ak de ti umí rají  jiz  be hem první ho me sí ce 

z ivota (Zoll, 1993).  

Š touto vadou se narodí  pr ibliz ne  1 dí te  z 5000. Mezi nejc aste js í  projevy Patauova 

syndromu patr í  mikrocefalie neboli mala  velikost hlavy a pr edc asne  ukonc ení  vy voje 

mozku, da le sniz ují cí  se c elo, holoprozencefalie (vy vojova  vada, u ktere  se mozek 

nerozde lí  na dve  hemisfe ry), male  oc i, opic í  ry ha a mnoho dals í ch. Lide  s touto vadou 

c asto trpí  jes te  srdec ní mi vadami, rozs te py rtu a patra nebo pr í tomností  s este ho 

prstu (postaxia lní  polydaktylie). Tuto vadu je ope t moz ne  zjistit prenata lne , a to 

vys etr ení m mezi 11. a 13. ty dnem te hotenství  ope t pomocí  ultrazvuku c i 

biochemicky ch testu  (Pritchard, 2007).  
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Edwardsův syndrom  

U te to vrozene  vady se jedna  o trizomii 18. chromozomu. Postihuje pr ibliz ne  jednoho 

z 3000 novorozencu . Jedna  se tedy o druhy  nejc aste js í  syndrom u de tí . Je 

charakterizova n maly m vzru stem, dysmorfií  oblic eje, opic í  ry hou a te z kou 

psychomotorickou retardací . Lide  trpí cí  touto vadou mají  take  proble my se srdcem 

i ledvinami (Pavlí c kova , 2021).  

Pru me rne  doz ití  s touto vadou jsou pr ibliz ne  2 me sí ce. Uda va  se, z e asi 10 % de tí  

pr ez ije jeden rok z ivota. V souc asnosti je ve ts ina pr í padu  s Edwardsovy m 

syndromem diagnostikova na jes te  pr ed narození m pomocí  ultrazvukove ho 

screeningu s na slednou amniocente zou c i odbe rem choriovy ch klku  (Pritchard, 

2007).  

Turnerův syndrom  

V pr í pade  Turnerova syndromu jde o monosomii chromozomu X, tedy o absenci 

jednoho chromozomu X. Dals í  pr í c inou mu z e by t struktura lní  abnormalita 

chromozomu X nebo pr í tomnost chromozomove  mozaiky v kombinaci s jiny m 

genotypem bune k. Vyskytuje se u 1 z 2000 az  5000 z ive  narozeny ch z en. Ve ts ina lidí  

trpí cí  tí mto syndromem na první  pohled vypada  zcela norma lne , krome  jejich 

ní zke ho vzru stu c i proble mu  s vy vojem gona d. Dle nove js í ch studií  je proka za no, z e 

le c ba ru stovy m hormonem poma ha  zvy s ení  vzru stu c love ka s Turnerovy m 

syndromem (Lippe, 1991; Berkova , 2009). 

Vc asna  diagno za mu z e tuto vrozenou vadu odhalit jiz  be hem te hotenství . Za kladní m 

vys etr ení m je i v tomto pr í pade  ultrazvuk a vy sledky biochemicke ho screeningu. 

Pokud se zde najde urc ite  podezr ení  na ne jakou vy vojovou vadu, na sleduje 

prenata lní  vys etr ení  karyotypu plodovy ch bune k, ktere  se zí ska vají  amniocente zou, 

kordocente zou c i biopsií  choriovy ch klku  (Berkova , 2009).  

Klinefelterův syndrom  

Klinefelteru v syndrom je nejc aste js í  pr í c inou neplodnosti u muz u , tedy jedna  se o 

poruchu pohlavní ch chromozomu . Postiz eni jsou muz i, kter í  jsou nositeli dals í ho 

chromozomu X. To zpu sobuje poruchu funkcí  pohlavní ch z la z, nedostatek 

androgenu  c i poruchu spermatogeneze. Da le se u lidí  s tí mto syndromem mu z e 
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vyskytovat tzv. gynekomastie, tedy zve ts ení  prsní ch z la z, r í dke  ochlupení , mala  

varlata a jiz  zmí ne na  neplodnost.  Pr edejí t va z ne js í m na sledku m c i zleps it kvalitu 

z ivota postiz ene ho c love ka lze pomocí  vc asne  diagnostiky a hormona lní  le c by. Le c ba 

spoc í va  v substituc ní  terapii testosteronem. Klinefelteru v syndrom postihuje 1 z 500 

muz u  (Šmyth, 1998).  

Diagno za je stanovena prenata lne  ze vzorku plodove  vody te hotny ch z en pomocí  

chromozoma lní  karyotypizace. Rodic e jsou o projevech Klinefelterova syndromu 

informova ni a poma hají  jim zva z it substituc ní  terapii testosteronem pro jejich dí te  

be hem puberty (Šmyth, 1998).  

1.2.3 VROZENE  VADY ORGA NOVY CH ŠOUŠTAV  

Vrozené srdeční vady 

Vrozene  srdec ní  vady jsou nejc aste js í  vrozenou vadou v de tske m ve ku. Tvor í  

pr ibliz ne  7-10 % vs ech vrozeny ch vad. Incidence te to vady je 1 % z ive  narozeny ch 

de tí  v C eske  republice. V C eske  republice se kaz dy  rok narodí  asi 500 de tí  s vrozenou 

srdec ní  vadou, z nichz  85 % se doz í va  dospe losti. Vrozena  srdec ní  vada vznika  

v du sledku poruchy prenata lní ho vy voje srdce, ktery  ma  jako na sledek poruchu 

struktury srdce. Pr í c ina vzniku te chto srdec ní ch vad je ve ve ts ine  pr í padu  nezna ma  

(Kuzevska-Maneva, 2006; Gombos ova , 2019). 

Mezi nejc aste js í  pr í c inu vrozene  srdec ní  vady patr í  chybe jí cí  pr epa z ky mezi pravou 

a levou polovinou srdce, c emuz  r í ka me tzv. zkratove  vady. Mezi ne  r adí me napr í klad 

defekt komorove ho nebo sí n ove ho septa. Dals í  pr í c inou jsou pr ehozene  nebo jinak 

odstupují cí  aorta c i plicní  tepna. Odborne  se takove mu proble mu r í ka  transpozice 

velky ch tepen. Chybny  vy voj srdce se mu z e ty kat take  srdec ní ch chlopní , ktere  jsou 

buď zu z ene  nebo mohou te snit minima lne . Šrdec ní  vady se vyskytují  buďto jako 

samostatne  srdec ní  onemocne ní  nebo jako souc a st sloz ite js í ch geneticky ch 

onemocne ní . U de tí  je zna mo pr ibliz ne  30 srdec ní ch vad (Gombos ova , 2019).  

Mezi prenata lní  vys etr ení  vrozeny ch srdec ní ch vad spada  v ra mci screeningu feta lní  

echokardiografie, ktera  je prova de na gynekologem c i de tsky m kardiologem. Ta se 

prova dí  okolo 20. ty dne te hotenství . Pr i podezr ení  na vy vojovou srdec ní  vadu je 

te hotna  matka posla na na specializovane  pracovis te  ve ts inou v ra mci de tske  

kardiologie (Pavlí c ek, 2010). 
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Projevy vrozeny ch vad srdec ní ch jsou ru zne . Mezi nejc aste js í  patr í  dus nost, 

nadme rna  u nava, cyano za neboli zbarvení  ku z e do modre  c i fialove  barvy, a 

nepravidelne  bus ení  srdce nebo bolesti na hrudi. Le c ba srdec ní ch vad spoc í va  ve 

ve ts ine  pr í padu  v chirurgicke m za kroku. Dals í  le c bou je le c ba farmakologicka , na 

kterou reaguje pouze mens ina srdec ní ch vad (Gombos ova , 2019).  

Rozštěpové vady neurální trubice  

Rozs te pove  vady neura lní  trubice vznikají  mezi 5.-6. ty dnem te hotenství . Vytvor ení  

neura lní  trubice trva  pr ibliz ne  do 28. dne te hotenství , a pokud neura lní  trubice není  

zcela uzavr ena, docha zí  pote  ke vzniku defektu  neura lní  trubice. Prenata lní  

diagnostika je prova de na pomocí  ultrazvuku a magneticke  rezonance. Le c ba defektu  

neura lní  trubice je r es ena pr edevs í m chirurgicky a je za visla  na rozsahu vady. Do 

prevence pr ed rozs te py neura lní  trubice patr í  i v tomto pr í pade  zar azení  kyseliny 

listove  do jí delní c ku te hotne  z eny. Du lez ita  je zde ope t jak prima rní , tak sekunda rní  

prevence. Rozs te pove  vady neura lní  trubice se vyskytují  u pr ibliz ne  1,4-1,6 z 1000 

novorozencu  (Kuklí k, 2013). 

Mezi nejc aste js í  rozs te pove  vady neura lní  trubice patr í  anencefalie. U te to vady zcela 

chybí  lebec ní  kryt a mozkova  tka n  v u rovni oc nic. To je c asto zpu sobeno toxicky m 

u c inkem plodove  vody na obnaz enou mozkovou tka n . R adí  se tedy do rozs te pu  

v oblasti mozku. Tato vada je nesluc itelna  se z ivotem. Dals í  velmi c astou vrozenou 

vadou nervove  soustavy je spina bifida, oznac ova na jako rozs te p pa ter e. Tato vada 

se vyskytuje pr ibliz ne  u 5 z 10 000 narozeny ch de tí . I tato vada se da  rozpoznat 

prenata lne  pomocí  ultrazvukove ho vys etr ení  plodu. Dals í m typem je tzv. cefaloke la, 

u ktere  je ru zne  velky  defekt lební ho krytu s vy hr ezem nitrolební ch struktur (Kuklí k, 

2013). 

Vrozené vady končetin  

Vrozene  vady konc etin se odborne  nazy vají  jako dysmelie, a jsou to vrozene  

deformity, jejichz  pr í c inou vzniku mu z e by t za sah teratogenu v pru be hu vy voje 

pohybove ho apara tu (zevní  pr í c iny) nebo geneticky  pu vod. Napr í klad infekce 

te hotne  z eny c i pu sobení  ne ktery ch le ku  (thalidomid) mohou by t pr í klady zevní ch 

pr í c in (Dungl, 2005).  
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Mezi nejzna me js í  vrozene  vady konc etin r adí me syndaktylii, polydaktylii, Polandu v 

syndrom a VACTERL syndrom. Šyndaktylie je spojení  dvou c i ví ce prstu  vedle sebe, 

nejc aste ji prostr ední c ku a prstení c ku. Pr í c inou vzniku te to vrozene  vady je chyba 

v programovane  bune c ne  smrti, dí ky ní z  za norma lní ch okolností  docha zí  

k odde lova ní  prstu . Rozlis ujeme syndaktylii jednoduchou, pr i ní z  docha zí  ke spojení  

pouze ku z e a me kky ch tka ní , a syndaktylii komplexní , pr i ní z  jsou jiz  prsty spojene  

kostmi i nehty. U te to druhe  formy syndaktylie je jiz  vyz adova n te z s í  chirurgicky  

za sah (Chong, 2010).  

Polydaktylie neboli zmnoz ení  prstu , patr í  ope t mezi velmi c astou vrozenou vadu 

konc etin. Nejc aste ji docha zí  k duplikaci palce. Dals í  zmí ne nou vrozenou vadou je 

Polandu v syndrom, ktery  se vyznac uje agenezí  prsní ch svalu  a ipsilatera lní  

hypoplazií  prsní  z la zy c i c a stec nou hypoplazií  z eber. U tohoto syndromu se objevují  

take  abnormality prstu , napr í klad hypoplazie, syndaktylie apod. Pr í c iny vzniku te to 

vady nejsou dodnes pr esne  uvedeny, ale diskutuje se o geneticky ch faktorech c i 

teratogenní m u c inku. Tento syndrom je c aste js í  u muz u  a c aste ji postihuje pravou 

c a st hrudní ku (Miha l et al, 2020).  

Vrozené vady pohlavních orgánů  

Vrozene  vady pohlavní ch orga nu  jsou rozdí lne  u z en a muz u . Z eny se c asto setka vají  

s vrozeny mi vy vojovy mi vadami de lohy a pochvy, ktere  mohou vzniknout kvu li 

chybne  organogenezi a resorpci Mu llerovy ch vy vodu . Tyto vady mohou komplikovat 

te hotenství  c i by t pr í c inou neplodnosti u z en (Šmetanova , 2020).  

U muz u  se naopak mu z eme setkat s tzv. kryptorchismem, coz  je vrozena  vy vojova  

vada zevní ho genita lu, kdy nedocha zí  k sestoupení  varlat. Incidence te to vady u 

chlapcu  je 1-3 %. Rizikove  faktory pro vznik te to vady mohou by t pokroc ily  ve k 

matky, obezita, kour ení  c i uz í va ní  alkoholu be hem te hotenství  a pr edc asny  porod. 

Pokud tedy nedojde do 6 me sí cu  od narození  k sestupu varlat, musí  chlapec navs tí vit 

specialistu (Š arapatka et al, 2019).  

1.3 PREVENCE VROZENÝCH VAD  

Prevence vrozeny ch vad je velmi du lez ita  a je tr eba, aby te hotne  z eny byly 

informova ny, jak pr edcha zet vzniku vrozeny ch vad nebo o moz nostech ru zny ch 

prenata lní ch vys etr ení ch ke zjis te ní  te chto vad. Ma me s irokou s ka lu pr í c in vzniku 
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vrozeny ch vad, a proto je i zapotr ebí  r ada preventivní ch pr í stupu , ktere  by me ly by t 

dodrz ova ny be hem te hotenství . Ve ts ine  vrozeny ch vad, ktere  jsou zpu sobeny faktory 

vne js í ho prostr edí , lze pr edejí t pr í stupem zdrave ho z ivotní ho stylu matky, vc etne  

prevence sexua lne  pr enosny ch infekcí , omezení m kontaktu s toxicky mi 

chemika liemi, oc kova ní m proti zarde nka m a obohacení m za kladní ch potravin 

mikroz ivinami, pr edevs í m jo du a kyseliny listove  (WHO, 2010).  

Prevence je soubor urc ity ch opatr ení , ktery  mají  spolec ny  cí l zabra nit vzniku dane  

vrozene  vady. Dí ky prevenci lze tedy ne ktery m vada m i pr edejí t. Prevenci vrozeny ch 

vad de lí me na prevenci prima rní  a sekunda rní  (Š í pek, 2012).  

K odhalova ní  faktoru , ktere  mohou pr ispí vat ke geneticke mu riziku vzniku vrozene  

vady slouz í  preventivní  genetika neboli geneticke  poradenství  (Peterka, 2010). 

1.3.1 PRIMA RNI  PREVENCE  

Cí lem prima rní  prevence je pr edejí t vzniku vrozene  vady zpu sobene  pr edevs í m 

teratogeny, nedostatkem jo du c i vysoky m ve kem matky (WHO, 2010).  

Mezi hlavní  principy prima rní  prevence v C eske  republice patr í :  

1) Podpora pla novane ho rodic ovství   

Pla nove  rodic ovství  patr í  mezi to nejdu lez ite js í  opatr ení  prevence. Pokud dojde 

k nepla novane mu te hotenství , ve ts inou je zjis te no az  po urc ity ch ty dnech, ve ktery ch 

mu z e do te  doby docha zet k vlivu vne js í ch faktoru , jako kour ení , nevhodna  strava 

apod. Jak jiz  bylo zmí ne no dr í ve, je take  velmi du lez ity  ve k matky, jelikoz  je 

proka za no, z e u z en nad 35 let se zvys uje riziko vzniku vy vojove  vady, pr edevs í m 

Downova syndromu, u jejich plodu. Pravde podobnost narození  dí te te s Downovy m 

syndromem je 1 dí te  z 1400 (u te hotny ch z en mlads í ch 25 let), 1 z 350 (u te hotny ch 

z en ve ve ku 35 let) a 1 z 12 (u te hotny ch z en ve ve ku 49 let) (Š í pek, 2012; Hirak et 

al, 2015). 

2) Ochrana pr ed s kodlivy mi faktory 

Š kodlive  faktory, ktere  mohou negativne  ovlivnit te hotenství  oznac ujeme jako 

teratogeny. Mezi ne  spada  jiz  zmí ne ne  kour ení , uz í va ní  alkoholicky ch na poju  c i drog. 

Š teratogeny se ale mu z e z ena setkat v zame stna ní , kde jsou vys s í  da vky ionizují cí ho 

za r ení  c i expozice pru myslovy m c i zeme de lsky m chemika lií m. I u tohoto faktoru je 



20 
 

velmi du lez ite  mí t pla novane  te hotenství  kvu li vc asne mu pr er azení  na bezpec ne js í  

pracovní  mí sto (Š í pek, 2012).  

Je proka zane , z e kour ení  matek be hem te hotenství  je spojeno se zvy s eny m rizikem 

vzniku rozs te pu rtu nebo patra u dí te te, omezení m nitrode loz ní ho ru stu, 

nedonos ení m nebo na hly m u mrtí m dí te te. Dals í  studie ukazují , z e kour ení  be hem 

te hotenství  me ne  souvisí  s vrozeny mi srdec ní mi vadami oproti ostatní m vrozeny m 

vada m (Bolin et al, 2022). 

3) Farmakoterapie be hem te hotenství   

Mezi be z ne  uz í vany mi le ky mu z eme nají t i la tky, ktere  mají  negativní  vliv na vy voj 

plodu be hem te hotenství . Š takovy m proble mem se setka vají  hlavne  matky 

hypertonic ky, diabetic ky c i epileptic ky. U nich se musí  be hem te hotenství  le ky 

zme nit na jine , ktere  jsou pro vy voj miminka me ne  rizikove . I zde je du lez itost 

pla novane ho te hotenství  pro vc asnou zme nu le ku  (Š í pek, 2012). 

4) Šuplementace za kladní ch vitamí nu   

Mezi doporuc ene  vitamí ny patr í  uz í va ní  kyseliny listove , ktera  ma  podle r ady studií  

protektivní  u c inek pr ed vznikem vrozeny ch vad (Š í pek, 2012).  

Kyselina listova  je vitamí n skupiny B a r adí  se mezi nejstabilne js í  formu fola tu. Fola ty 

jsou nezbytne  pro s irokou s ka lu biochemicky ch drah. Je zjis te no, z e fola ty mají  

du lez itou roli v bune c ne  proliferaci a te hotenství , jelikoz  hrají  du lez itou roli 

v synte ze purinu  a pyrimidinu . Proto se doporuc uje v te hotenství  uz í vat kyselinu 

listovou ve vitamí novy ch dopln cí ch. Je doloz eno, z e kyselina listova  sniz uje riziko 

vzniku defektu neura lní  trubice. Mezi její  dals í  pozitivní  u c inky patr í  jes te  sní z ení  

rizika pr edc asne ho porodu, sní z ení  rizika narození  hypotroficke ho dí te te nebo 

narození  miminka s ní zkou porodní  hmotností  (Unusan, 2006; Cingel, 2012). 

Mezi za kladní  potraviny, kde najdeme ve ts í  mnoz ství  kyseliny listove , patr í  ja tra, 

listova  zelenina, or echy, celozrnne  vy robky, ne ktere  druhy ovoce jako pomeranc , 

jahody, tr es ne  c i mango, nebo take  mle c ne  vy robky (Cingel, 2012). 

5) Dals í  faktory  

Existuje ale mnohem ví ce faktoru , ktere  mohou ovlivnit vznik vrozene  vady. 

Negativní  dopad mají  take  ru zne  infekc ní  choroby v te hotenství , ktery mi jsou 
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napr í klad toxoplazmo za c i zarde nky. V poslední ch letech se diskutuje i o negativní m 

vlivu cukrovky c i souvisejí cí  obezity. Tyto viry a parazite  mohou be hem 5. az  10. 

ty dne zpu sobit napr í klad abnormality vnitr ní ho ucha c i srdce (Š í pek, 2012; Ahuja, 

2018). 

Da le take  obezita u te hotny ch z en je rizikem pro vznik defektu neura lní  trubice 

(Ahuja, 2018).  

1.3.2 ŠEKUNDA RNI  PREVENCE  

U sekunda rní  prevence se na rozdí l od prima rní  jiz  vyuz í va  metod prenata lní  

diagnostiky. Ty slouz í  k rozpozna ní  vrozeny ch vad be hem te hotenství . V C eske  

republice se prenata lní  diagnostika prova dí  jiz  od roku 1985 (UZIŠ, 2001).  

U vys etr ovací ch metod tedy mu z eme potvrdit nebo naopak vylouc it podezr ení  na 

vrozenou vadu, ktere  se zjistilo be hem anamne zy c i celkove ho klinicke ho vys etr ení . 

Mezi prenata lní  vys etr ení  se r adí  ultrazvukova  a laboratorní  biochemicka  a 

molekula rní  diagnostika. U te hotny ch z en, kde je podezr ení  na aneuploidii, slouz í  

prenata lní  screening (Ha jek et al, 2014).  

Metody prenata lní  diagnostiky de lí me na invazivní  a neinvazivní . Do neinvazivní ch 

metod spada  vys etr ení  plodu ultrazvukem a krevní  testy. U invazivní ch metod jsou 

pr í mo vys etr ova ny tka ne  plodu a r adí me sem odbe r choriovy ch klku  (CVŠ), 

kordocente zu (KDC) a odbe r plodove  vody neboli amniocente zu (AMC) (Gregor, 

2008).  

Šcreeningove  vys etr ení  zame r ene  na vrozene  vady plodu je orientac ní  metodou, 

ktera  nale za  te hotne  z eny, u ktery ch je zvy s ene  riziko vzniku vrozeny ch vad u jejich 

miminka. Tyto z eny jsou na sledne  informova ny o dals í ch moz nostech prenata lní ch 

vys etr ení ch (Ha jek et al, 2014). 

Neinvazivní prenatální diagnostika 

Mezi za kladní  vys etr ení  neinvazivní  prenata lní  diagnostiky patr í  ultrazvukove  

vys etr ení  (sonografie). Pr i tomto vys etr ení  docha zí  k vyzar ova ní  zvukovy ch vln 

z pr í stroje, ktere  pronikají  do te la, kde se odra z í  od kostí  nebo orga nu . Vlny, ktere  

mají  velmi vysokou frekvenci, se vrací  zpe t, a tvor í  obraz vnitr ní ch c a stí  te la, ktere  

mu z eme vide t na displeji. Dí ky plodove  vode , ve ktere  je plod uloz en, jsou ozve ny 
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dobr e akusticke  pro ultrazvukove  vys etr ení . Toto vys etr ení  nema  z a dny  negativní  

vliv na vy voj plodu c i zdraví  te hotne  z eny. Ultrazvukove  vys etr ení  není  stoprocentní  

stejne  jako vs echna prenata lní  vys etr ení . Vs e za visí  na akusticky ch a vys etr ovací ch 

podmí nka ch, technicke m vybavení  a zkus enostech gynekologa. V kaz de m sta te  je 

ultrazvukove  vys etr ení  prova de no c asove  jinak. V C eske  republice se prova dí  

nejdr í ve na zac a tku te hotenství  k potvrzení  te hotenství . Da le mezi 11. a 14. ty dnem 

te hotenství  je uskutec ne n první  screening. Druhy  screening se prova dí  mezi 18. a 22. 

ty dnem te hotenství . Pote  na sleduje tr etí  screening, pr i ktere m se vyluc uje 

hypotrofizace plodu a dals í  patologie. Poslední  ultrazvuk se prova dí  pr ibliz ne  ty den 

pr ed porodem. Vada, kterou lze poznat jiz  na zac a tku 10. ty dne te hotenství , je 

anencefalie. Ve ts ina dals í ch malformací  se diagnostikuje az  na druhe m screeningu, 

tedy mezi 18. a 22. ty dnem. Ultrazvukovy m vys etr ení m se c asto pozna  napr í klad 

defekt neura lní  trubice, te z ke  skeleta lní  dysplazie, rozs te py rtu a patra c i br is ní  

abnormality mozku, br is ní ch orga nu  c i srdce (Calda, 2005; Pritchard, 2007).  

Tabulka c . 1: Za kladní  ultrazvukova  vys etr ení  v C eske  republice (Brys ova , 1995) 

UZ vys etr ení  ty den te hotenství  zkouma ní  

1. ultrazvukove  vys etr ení  13. ty den stanovení  de lky te hotenství , 

identifikace ví cec etny ch 

te hotenství , ne ktere  vrozene  

vady (napr . Downu v syndrom, 

anencefalie)  

2. ultrazvukove  vys etr ení  20. ty den vrozene  vy vojove  a srdec ní  vady 

3. ultrazvukove  vys etr ení  30.-34. ty den poloha plodu, umí ste ní  placenty, 

ru stova  retardace, 

hydrocephalus 

 

Existují  celkem tr i typy ultrazvukove ho vys etr ení . První m typem je 

transabdomina lní  vys etr ení . Toto vys etr ení  je vhodne  pr edevs í m pro vys etr ení  

oblasti podbr is ku a br is ní  dutiny. Prova dí  se spí s e v pozde js í m te hotenství , tedy od 

3. me sí ce. Druhy m typem je transvagina lní  vys etr ení . To se naopak uskutec n uje 

v brzke m te hotenství , coz  je do 3. me sí ce. Tento typ ultrazvuku je urc en take  naví c 

k vylouc ení  mimode loz ní ho te hotenství . Poslední m typem je transperinea lní  a 
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transvestibula rní  ultrazvuk, ktery  se uplatn uje pouze pr i zobrazení  de loz ní ho hrdla 

(Ha jek et al, 2014).  

Z ultrazvukove ho vys etr ení  se da  zjistit az  300 vrozeny ch vad. V oblasti hlavy, 

centra lní ho nervove ho syste mu a pa ter e lze diagnostikovat defekty neura lní  trubice 

jako anencefalus, cefalole ka, spina bifida, nebo rozs te py rtu a patra. Vrozene  vady 

ty kají cí  se srdce lze pomocí  ultrazvuku take  diagnostikovat, ale je zapotr ebí  vysoka  

znalost odborní ka. K tomu slouz í  tzv. echokardiograficke  vys etr ení , ktere  mu z e 

odhalit jiz  ve ts í  morfologicke  vady. Mezi ne  patr í  hlavne  defekty sí n ove  c i 

mezikomorove  pr epa z ky, hypoplazie c a sti srdce, Fallotova tetralogie a mnoho 

dals í ch vad (Ha jek et al, 2014).  

Ultrazvukova  vys etr ení  se v C eske  republice de lí  na 3 stupne . První m stupne m je 

za kladní  ultrazvukove  vys etr ení , na ktere  chodí  ve ts ina z en be hem te hotenství . 

Druhy m stupne m je tzv. konzilia rní  vys etr ení , a zde se diskutuje o malformací ch 

plodu a dals í ch postupech prenata lní  diagnostiky. Poslední m, tedy tr etí m stupne m, 

je tzv. superkonzilia rní  vys etr ení , ktere  ve nuje pozornost jiz  ve ts í m proble mu m 

v oblasti vrozeny ch vad, mezi ktere  mu z eme zar adit napr í klad srdec ní  vady. Toto 

vys etr ení  prova dí  pouze ne kolik ma lo pracovis ť na nas em u zemí  republiky (Ha jek 

et al, 2014).  

Na ultrazvukove m sní mku v 11.-13. ty dnu je ve ts ina chromozoma lní ch aberací  

spojena s ve ts í  tlous ťkou nucha lní  translucence (s í jove  projasne ní ). Be hem toho lze 

vypozorovat Downu v syndrom, ktery  se rozpozna  u 75 % plodu  dle zvy s ene  tlous ťky 

prosa knutí  za hlaví  nebo dle absence nosní  kosti. Na obra zku ní z e mu z eme vide t 

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

 

Obr. 2: Plod s nahromade ní m tekutiny v podkoz í  s í je (Nicolaides, 2004) 
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Dals í m velmi c asty m vys etr ení m je biochemicke  vys etr ení  ze se ra matky, ktere  je 

souc a stí  kombinovane ho prvotrimestra lní ho screeningu spolec ne  s ultrazvukem. 

Vy sledkem je zjis te ní  individua lní ho rizika chromozoma lní  vady u plodu. Hlavní m 

cí lem tohoto vys etr ení  je vylouc ení  Downova syndromu. Zde se zkoumají  celkem dva 

parametry, tedy hladiny hormonu  PAPP-A (pregnancy associated plasma protein A) 

a beta-hCG (lidsky  choriovy  gonadotropin). Pokud by se jednalo o postiz ení  

Downovy m syndromem, PAPP-A by me lo niz s í  hodnotu, a naopak hCG vys s í  

hodnotu. Prvotrimestra lní  (kombinovany ) screening ma  schopnost za chytu vrozene  

vady az  90 %. Be hem tohoto testu je moz ne  zjistit i pr esnou de lku te hotenství  a sta r í  

plodu (Callahan, 2013; Ha jek et al, 2014).  

Pokud se test prova dí  az  v druhe m trimestru (mezi 15-20. ty dnem) nebo vy sledek 

z první ho biochemicke ho vys etr ení  byl pozitivní , prova dí  se tzv. triple test. U tohoto 

testu se zkoumají  celkem tr i hodnoty neboli markery – alfafetoprotein (AFP), hCG a 

estriol. Hladina te chto markeru  je za visla  na gestac ní m sta r í  plodu. Pr i zvy s ene  

hladine  AFP se mu z e jednat o defekt neura lní  trubice c i rozs te pove  vady, a naopak 

se hodnoty AFP sniz ují  u postiz ení  Downovy m syndromem. Vy sledky 

biochemicke ho vys etr ení  jsou take  ovlivn ova ny hmotností  te hotne  z eny, diabetem 

mellitem I. typu, ví cec etny m te hotenství m c i kour ení m te hotne  matky. 

Druhotrimestra lní  biochemicky  screening ma  niz s í  pr esnost nez  prvotrimestra lní  

test. Uda va  se 70% senzitivita a 5% mí ra fales ne  pozitivní ch vy sledku . Take  jsou 

vy sledky druhotrimestra lní ho testu mnohem pozde ji k dispozici (Ha jek et al, 2014; 

Ahuja, 2018).  

Dals í m prenata lní m vys etr ení m je neinvazivní  prenata lní  testova ní . Pr i tomto 

vys etr ení  se odebere vzorek krve matky a izoluje se z ní  volna  mimobune c na  DNA 

plodu v mater ske  plazme . Toto vys etr ení  se v C eske  republice prova dí  od roku 2012. 

Tento test ma  nyní  vys s í  senzitivitu nez  jiz  zmí ne ny  kombinovany  test. Vys etr ení  se 

prova dí  od 10. ty dne te hotenství . Šlouz í  zejme na k zjis te ní  pr í tomnosti Downova 

syndromu a dals í ch aneuploidií . Tyto testy mají  vysokou citlivost (ví ce jak 98 %) a 

ní zkou mí ru fales ne  pozitivní ch vy sledku  (pr ibliz ne  0,2 %). Dals í  vy hodou tohoto 

testu je i kra tka  doba c eka ní  na vy sledek. Ceny te chto testu  se pohybují  v desí tka ch 

tisí c korun a jsou draz s í  nez  testy kombinovane  (Callahan, 2013; Ha jek et al, 2014).  
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Mezi dals í  neinvazivní  vys etr ení  se r adí  amnioskopie, u ktere  se zkouma  barva a 

kvalita plodove  vody. Pr i tomto vys etr ení  docha zí  k zavedení  amnioskopu (kovova  

trubice s mandre nem), ktera  jde pr es vaginu a de loz ní  hrdlo do doteku s dolní m 

po lem vaku blan. Pote  dojde k osve tlení , pr i ne mz  prosví ta  vak blan a hodnotí  se 

barva a kvalita plodove  vody. Pokud je plod zdravy  bez z a dny ch komplikací , plodova  

voda je pru hledna . Da le mu z e by t plodova  voda zbarvena do z lute  barvy, coz  mu z e 

znac it hemolyticke  onemocne ní  plodu, ktere  je nejc aste ji zpu sobeno nesluc itelností  

Rh syste mu. Zelena  barva plodove  vody mu z e znac it hypoxii plodu. A jako poslední , 

hne da  barva, mu z e znamenat u mrtí  plodu uvnitr  de lohy (Ha jek et al, 2014).  

O s kodlivosti amnioskopie v te hotenství  je r ada zkus eností . Z te ch se uka zalo, z e 

amnioskopie mu z e zpu sobit v ne ktery ch pr í padech va z ne  infekce chorioamniotidou, 

ktera  mu z e ne kdy ve st az  k u mrtí  plodu. V dals í ch pr í padech mu z e dojí t k protrz ení  

plodovy ch obalu , coz  je nebezpec ne  hlavne  v brzke m te hotenství . Proto amnioskopie 

není  pr í lis  vyhleda vany m vys etr ení m a doporuc uje se hlavne  pr í padech, kdy není  

moz ne  monitorova ní  pomocí  ultrazvuku c i kardiotokografie. Dals í  nevy hodou je to, 

z e se zkouma  pouze pr ední  plodova  voda, ktera  nemusí  vz dy ukazovat stejne  

zabarvení  jako voda v jine  c a sti (Raboni, 2004). 

Poslední  c astou metodou neinvazivní ho prenata lní ho vys etr ení  je kardiotokografie. 

Pr i te to metode  se zava dí  elektronicke  monitorova ní  srdec ní  frekvence plodu a 

de loz ní ch stahu . Cí lem te to metody je hlavne  diagnostika plodu  s vyví její cí  se hypoxií  

a te z kou metabolickou acido zou. Hypoxie se da  poznat dí ky zme na m hemodynamiky 

plodu a uteroplacenta rní  cirkulace. To se projevuje jako zme ny frekvence plodovy ch 

ozev. Kardiotokografie se prova dí  az  ve druhe  polovine  te hotenství  nebo v období  

porodu (Ha jek et al, 2014).  

Invazivní prenatální diagnostika 

Pokud je screening vyhodnocen pozitivne , de la  se na sledne  invazivní  vys etr ení , u 

ktery ch se zkoumají  jiz  tka ne  plodu uvnitr  matky (Gregor, 2008).  

Mezi první  invazivní  metodu patr í  odbe r choriovy ch klku  (CVŠ). Tuto metodu lze 

prova de t ze vs ech invazivní ch metod jako první , a to mezi 10. a 12. ty dnem 

te hotenství . Odebí ra  se syncytiotrofoblast. Pr i tomto vys etr ení  se zava dí  tzv. kate tr. 

Ten se zava dí  buď transcervia lne  (pr es de loz ní  hrdlo) nebo transabdomina lní  
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punkcí . Vys etr ení  je tr eba kontrolovat pomocí  ultrazvuku. Tato metoda sebou nese 

take  vys s í  rizika nez  na sledují cí  amniocente za, a to pr edevs í m de loz ní  stahy 

s na sledny m potratem, infekce a krva cení  po vys etr ení , ktere  je ve ve ts ine  pr í padu  

nes kodne . Uda va  se, z e poc etnost potratu  po tomto vys etr ení  je 0,5-2 %. Vy sledky 

tohoto vys etr ení  jsou vs ak rychlejs í  nez  u AMC (Pritchard, 2007; Callahan, 2013). 

Dals í  a nejc aste js í  invazivní  metodou je amniocente za (AMC). Ta se prova dí  de le nez  

odbe r choriovy ch klku , a to mezi 16. a 18. ty dnem te hotenství . Vys etr ení  probí ha  

de le kvu li tomu, z e je potr eba spojení  chorionu a amnionu. U te to metody se odebí ra  

transabdomina lne  plodova  voda z amnia lní  dutiny. Krome  plodove  vody jsou zí ska ny 

i odloupane  bun ky, ktere  mohou by t laboratorne  take  prozkouma ny, a to jak 

cytogeneticky, tak molekula rne . Je zí ska n tedy cely  karyotyp, u ktere ho mu z eme 

rozpoznat jak numericke , tak struktura lní  anoma lie chromozomu. Mezi hlavní  

nevy hodu tohoto vys etr ení  patr í  dlouha  doba kultivace bune k, ktera  trva  ví ce jak 10 

dnu  (Callahan, 2013; Ha jek, 2014). 

U ne ktery ch pr í padu  je odsa ta  plodova  voda krvava . Podle zabarvení  krve lze jiz  

pr edem odhadnout, zda se bude jednat o ne jakou vadu u plodu. Barva plodove  vady, 

ktera  je buď zelena  nebo hne da , mu z e poukazovat take  na s patny  vy sledek. I toto 

vys etr ení  je po celou dobu pod dohledem ultrazvukove ho obrazu. I tato metoda ma  

urc ita  rizika jako odtok plodove  vody, de loz ní  stahy s na sledny m potratem, vagina lní  

s pine ní  c i infekci. Riziko potratu u te to metody se uva dí  u 1 ze 100-200 odbe ru , coz  

je podobne  riziko, jako po odbe ru choriovy ch klku  (Šhulman, 2008; Ha jek, 2014). 

Mezi dals í  metodu prenata lní  diagnostiky spada  kordocente za neboli odbe r krve 

plodu z pupec ní ku transabdomina lne  pomocí  tenke  jehly. Za krok je kontrolova n 

ope t pomocí  ultrazvuku. Tato metoda se prova dí  od 18. ty dne te hotenství , tedy 

prova dí  se nejde le ze vs ech jiz  zmí ne ny ch metod. Vys etr ení m se stanovuje karyotyp 

z lymfocytu  v pr í pade , kdy se jedna  o pr edchozí  neu spe s nou amniocente zu c i 

k potvrzení  na lezu mozaiky be hem AMC. Vy sledky jsou na rozdí l od AMC jiz  do 3 

dnu . Tato metoda je vyuz í va na pr edevs í m z enami, ktere  chodí  na vys etr ení  

v pozdní m te hotenství . Je tedy nejrychlejs í  metodou pro ty z eny, u ktery ch se 

diagnostikuje vrozena  vada pozde ji. Z ena mu z e proto vc as stihnout ume le  ukonc ení  

te hotenství . Da le lze tí mto vys etr ení m zjistit feta lní  infekci plodu c i vrozene  



27 
 

hematologicke  choroby jako je napr í klad hemofilie. Riziko potratu u tohoto 

vys etr ení  je ope t pr ibliz ne  kolem 1 % (Ha jek, 2014). 

Fetoskopie patr í  take  mezi dals í , me ne  c astou, invazivní  metodu, pr i ktere  se prohlí z í  

plod pomocí  endoskopicke ho na stroje tzv. fetoskopu. Za krok probí ha  ope t pod 

ultrazvukovy m dohledem. Nejc aste ji je prova de na mezi 18.-20. ty dnem te hotenství . 

Vzhledem k vysoke mu riziku potratu, ktere  je okolo 3 %, se tato metoda dnes jiz  moc 

nepouz í va , a je nahrazena kordocente zou (Pritchard, 2007). 

1.3.3 PR EDC AŠNE  UKONC ENI  TE HOTENŠTVI    

Ume le  ukonc ení  te hotenství  je v C eske  republice legislativne  povoleno za konem 

C NR c . 66/1986 Šb. a vyhla s kou MZd C ŠR c . 15/1986 Šb. Ume le  ukonc ení  te hotenství  

je povoleno na z a dost te hotne  z eny nebo z le kar sky ch du vodu . Z ena mu z e pí semne  

poz a dat o ume le  ukonc ení  te hotenství , pokud doba te hotenství  nepr esahuje 12 

ty dnu , a nebra ní -li jí  k tomu její  zdravotní  du vody. Naopak le kar  mu z e navrhnout 

ume le  ukonc ení  te hotenství  pouze se souhlasem te hotne  z eny, pokud je ohroz en její  

z ivot nebo vy voj její ho plodu c i jde o vrozenou vy vojovou vadu (Za kon c . 66/1986 

Šb.).   

U z eny, ktera  jes te  nedovrs ila s estna cti let, je moz no prove st ukonc ení  te hotenství  

pouze se souhlasem za konne ho za stupce nebo toho, jemuz  byla sve r ena do vy chovy. 

Pokud bylo pr erus eno te hotenství  u z eny ve ve ku s estna ct az  osmna ct let, je 

povinností  zdravotnicke ho zar í zení  informovat její ho za konne ho za stupce (Za kon c . 

66/1986 Šb.).  
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2. PRAKTICKÁ ČÁST  

2.1 ÚVOD DO PROBLEMATIKY  

Prakticka  c a st se ty ka  informovanosti o vrozeny ch vada ch a jejich prevenci u z en 

v C eske  republice. Jelikoz  se jedna  o c asto diskutovane  te ma, je du lez ite , aby 

informovanost z en o tomto te matu byla co nejve ts í .  

2.2 INFORMOVANOST ŽEN O PREVENCI  

2.1.1 METODIKA  

Pr i zpracova ní  vybrane ho te matu byla pouz ita metoda dotazní kove ho s etr ení  a 

na sledne  zpracova ní  zí skany ch informací .  

Dotazní k byl sestaven dle za sad konstrukce dotazní ku (viz Pr í loha 1). Dotazní k byl 

sloz en z 18 ota zek, z toho pouze dve  ota zky byly otevr ene . Dotazní k byl urc en 

k vyplne ní  pouze z ena m ru zny ch ve kovy ch kategorií ch. Na zac a tku dotazní ku byly 

ota zky ty kají cí  se ve ku a poc tu de tí  dotazovane  z eny. Da le na sledovaly ota zky 

ohledne  vy vojovy ch vad c i jejich prevence.   

Dotazní kove ho s etr ení  se zu c astnilo celkem 261 respondentu  (z en). Pr esne  ve kove  

rozmezí  se neda  urc it. První  kategorie byla 17 let a me ne  a poslední  36 a ví ce let. 

Proto se tedy neda  urc it ve kove  rozloz ení , jelikoz  je moz ne , z e dotazní k vypln oval i 

ne kdo ve ve ku 15 let.  Dotazní k byl zada n v c asove m období  od za r í  2023 do konce 

ledna 2024 a byl v online forme , tedy sdí len na socia lní ch sí tí ch. Dotazní k neme l 

z a dne  c asove  omezení , ale dle vy sledku  byl pru me rny  c as vyplne ní  2-5 minut.  

Odpove di na vs ech 18 ota zek od 261 respondentu  byly pr epsa ny do prostr edí  

Microsoft Excel, kde byly na sledne  zpracova ny a vyhodnoceny pomocí  tabulek a 

grafu . Vy sledkem byly jednotlive  tabulky a grafy, ktere  byly na sledne  slovne  

vyhodnoceny. Vy sledky byly vyja dr eny procentua lne  a z du vodu pr ehlednosti bylo 

pouz ito zaokrouhlení  na jedno desetinne  mí sto.  

Druha  c a st prakticke  c a sti, ktera  se ty kala srovna ní m pr í spe vku  od zdravotní ch 

pojis ťoven, byla zpracova na pomocí  webovy ch stra nek jednotlivy ch zdravotní ch 

pojis ťoven, kde byly dohleda ny informace o pr í spe vcí ch, ty kají cí ch se te hotny ch z en 

a prevenci vrozeny ch vad.  
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Poslední  praktickou c a stí  diplomove  pra ce byla tvorba leta c ku, ktery  byl vytvor en na 

za klade  zpracovany ch informací  v teoreticke  i prakticke  c a sti diplomove  pra ce. 

Na sledne  byl upraven v programu Canva (verze 4.108.1) pro hezc í  vzhled a 

pr ehlednost.  

2.1.2 VY ŠLEDKY DOTAZNI KU  

Ota zka c . 1: Váš věk: 

Na tuto ota zku odpove de lo celkem 260 respondentu . Jeden respondent tuto ota zku 

nevyplnil. Odpove di jsou zpracova ny v grafu c . 1.  

 

Graf c . 1: Ve k respondentu  

Nejví ce respondentu  bylo ve ve ku nad 36 let, konkre tne  se jednalo o 68 respondentu  

(28,5 %). Naopak nejme ne  respondentu  bylo v kategorii 17 a me ne  let.  

 

Ota zka c . 2: Kolik máte dětí?  

I zde nebyla odpove ď jednoho respondenta, proto tedy bylo celkem 260 jednotlivy ch 

odpove dí . Vy sledky te to ota zky jsou zpracova ny v grafu c . 2.  

22.3%

23.1%
26.2%

28.5%
17 a méně let
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26-35 let
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Graf c . 2: Poc et narozeny ch de tí  jednotlivy ch respondentu  

Nejc aste js í  odpove ď byla „z a dne  dí te “, coz  odpoví da  tomu, z e te me r  polovina z en 

byla mlads í ch 25 let. Druhou nejc aste js í  odpove dí  bylo, z e z eny mají  celkem 2 de ti. 

Jednalo se konkre tne  o 91 odpove dí .  

 

Ota zka c . 3: Bylo Vaše těhotenství vždy plánované?  

Take  u te to ota zky chybe la odpove ď, tudí z  zde bylo celkem 260 responzí . Byly zde 

celkem 4 varianty odpove di, z toho jedna odpove ď byla moz nost „jina “. Vy sledky jsou 

uvedeny v grafu c . 3.  

 

Graf c . 3: Pla novane  te hotenství  respondentek 

Na tuto ota zku ope t ve ts ina z en odpove de la, z e dí te  nema , konkre tne  53 % z en. To je 

ope t du sledek ve kovy ch kategorií , ktere  jsou v tomto dotazní ku rozmanite . Te me r  

33 % z en, ktere  dí te  jiz  mají , me ly vz dy pla novane  te hotenství .  
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Ota zka c . 4: Víte, co jsou vrozené vývojové vady?  

I u te to ota zky chybe la jedna odpove ď. Responzí  tedy bylo ope t 260. Zde byly pouze 

dve  moz nosti odpove di, ktere  jsou zpracova ny v grafu c . 4.  

 

Graf c . 4: Znalost vrozeny ch vad 

Ve ts ina z en, konkre tne  91,2 % z en, odpove de la, z e ví , co jsou vrozene  vy vojove  vady.  

 

Ota zka c . 5: Znáte alespoň jednu vrozenou vadu? Napište jakou.  

Tato ota zka byla otevr ena , a proto bylo te z ke  vy sledky zpracovat. Vy sledky jsou tedy 

uvedene  v tabulce c . 2 a je v ní  uvedeno nejc aste js í ch 10 odpove dí . Pro leps í  

pr ehlednost jsou naví c zpracovane  v grafu c . 5. 

Tabulka c . 2: Zmí ne ne  vrozene  vady respondentu   

vrozená vada počet odpovědí  podíl 

Downův syndrom 125 47,9 % 

rozštěpy  78 29,9 % 

srdeční vady  34 13,0 % 

žádnou neznám  20 7,7 % 

svalová dystrofie  10 3,8 % 

Turnerův syndrom  8 3,0 % 

autismus 7 2,7 % 

Edwardsův syndrom  6 2,3 % 

dětská mozková obrna 5 1,9 % 

cystická fibróza  5 1,9 % 

 

91.2%
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Graf c . 5: Zmí ne ne  vrozene  vady respondentu  

Nejc aste ji zmí ne nou vrozenou vadou byl jednoznac ne  Downu v syndrom. Ten 

napsalo celkem 125 respondentek, tedy te me r  50 % dotazovany ch z en. Druhou 

nejc aste js í  zmin ovanou vadou byly rozs te py. Nejc aste ji zmí ne ny  byl rozs te p patra, 

ktery  napsalo dohromady 18 z en. Da le byly zmí ne ny i rozs te py rtu c i pa ter e. Nejví ce 

vs ak ale byly napsa ny rozs te py jako obecny  na zev. Pouze ne ktere  respondentky typ 

rozs te pu ví ce specifikovaly. Tr etí  nejc aste ji zmin ovanou vadou byly srdec ní  vady. 

Pr ekvapive  bylo, z e skoro 8 % z en z a dnou vrozenou vadu nezna . Pote  jiz  byly poc ty 

ostatní ch jednotlivy ch vad v r a du jednotek. Jednalo se pr edevs í m o tyto vady: 

svalova  dystrofie, Turneru v c i Edwardsu v syndrom, autismus, de tska  mozkova  

obrna a cysticka  fibro za. Da le zmin ovane  vrozene  vady se vyskytovaly tr eba pouze 

jednou c i dvakra t.  

 

Ota zka c . 6: Víte, jak je možné předcházet vzniku vrozených vad? Napište 

alespoň 1 příklad prevence.  

I tato ota zka byla otevr ena  a byly vybra ny pouze nejc aste js í  odpove di respondentek, 

ktere  jsou vypsa ny v tabulce c . 3. V grafu c . 6 jsou zobrazeny pro leps í  

porovnatelnost. 
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Tabulka c . 3: Moz nosti prevence vrozeny ch vy vojovy ch vad 

prevence počet odpovědí podíl  

nepít alkohol  61 23,3 % 

zdravý životní styl + výživa 54 20,7 % 

nevím  52 19,9 % 

nekouřit 51 19,5 % 

pravidelné kontroly u gynekologa 34 13,0 % 

neužívat drogy  25 9,6 % 

optimální věk  14 5,4 % 

genetické testy/vyšetření 14 5,4 % 

screening VVV 14 5,4 % 

doplňky stravy (kys. listová) 11 4,2 % 

amniocentéza 10 3,8 % 

neužívat léky  10 3,8 % 

vyhnout se teratogenům (nebezp. l.) 10 3,8 % 

 

 

 

Graf c  6: Moz nosti prevence vrozeny ch vy vojovy ch vad 

Na tuto ota zku odpove de lo vs ech 261 respondentu . Nejc aste ji psanou odpove dí  bylo 

nepí t alkohol be hem te hotenství . Š tí m souvisí  i druha  nejc aste js í  odpove ď, a to 

dodrz ova ní  zdrave ho z ivotní ho stylu c i zdrave  vy z ivy. Znac na  c a st respondentek take  

odpove de la, z e neví , jak vrozeny m vada m pr edejí t. C asto, zde bylo napsa no, z e pokud 

se jedna  o vrozenou vadu, tak je vrozena  uz  od poc a tku a be hem te hotenství  se s tí m 
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jiz  nic neude la . Mezi dals í  c asto zodpove zene  moz nosti prevence patr ilo nekour it c i 

neuz í vat jine  drogy be hem te hotenství , chodit na pravidelne  kontroly k doktorovi 

(gynekologovi), ote hotne t v optima lní m ve ku (tedy do 45 let), nechat si ude lat 

geneticke  testy c i ne jaka  dals í  screeningova  vys etr ení , uz í vat be hem te hotenství  

vitamí ny a dopln ky stravy (napr í klad kyselinu listovou) a vyhnout se nebezpec ny m 

la tka m neboli teratogenu m (napr í klad dost c asto zmin ovane mu rentgenu). Te me r  

vs echny odpove di respondentu  byly pravdive . Byly zde ovs em i ne ktere  sporne  

odpove di, na ktere  v souc asnosti existují  ru zne  vy zkumy. Jednalo se napr í klad o 

problematiku uz í va ní  kofeinu be hem te hotenství  nebo oc kova ní  v te hotenství .  

 

Ota zka c . 7: Je ve Vašem okolí někdo s vrozenou vadou?  

Na tuto ota zku byly pouze dve  moz nosti odpove di (ano/ne). Vy sledky te to ota zky 

jsou zobrazeny v grafu c . 7.  

 

Graf c . 7: Vrozena  vada v okolí  respondentu  

Zde ope t jeden respondent neodpove de l, takz e odpove dí  bylo celkem 260. Vy sledek 

byl u te to ota zky te me r  vyrovnany . Respondentu , kter í  v okolí  nemají  nikoho 

s vrozenou vadou, bylo 55 %. Zbyly ch 45 % ma  v okolí  c love ka, ktery  trpí  ne jakou 

vrozenou vadou.  
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Ota zka c . 8: Myslíte si, že věk matky hraje roli ve vzniku vrozené vady?  

I tato ota zka byla uzavr ena  s odpove dí  pouze ano c i ne. Odpove di jsou zpracova ny 

v grafu c . 8  

 

Graf c . 8: Vliv ve ku matky na vznik vrozene  vady 

Na ota zku c . 8 neodpove de l ope t jeden respondent. Tedy z celkove ho poc tu 260 

respondentu  odpove de lo te me r  80 %, z e ve k matky ma  vliv na vznik vrozene  vady, 

coz  je spra vna  odpove ď.  

Ota zka c . 9: Byla jste někdy seznámena s možnostmi prevence vrozených vad?  

I u te to ota zky bylo moz nou odpove dí  ano c i ne. Vy sledky jsou uvedeny v grafu c . 9.  

 

Graf c . 9: Šezna mení  s moz nostmi prevence vrozeny ch vad 

Jeden respondent i u te to ota zky neodpove de l, takz e zde bylo zí ska no celkem 260 

odpove dí . Ani u na sledují cí ch ota zek jiz  da le nezodpove de l. Z grafu mu z eme vide t, 
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z e ve ts ina, tedy 61 % respondentek, s moz nostmi prevence nebyla sezna mena, i pr es 

to ale dle ota zky c . 6 je vide t, z e z eny ve dí , jake  moz nosti prevence jsou.  

 

Ota zka c . 10: Pokud ano, kde jste se s nimi seznámila? Např. internet, gynekolog 

apod.  

Tato ota zka navazovala na pr edchozí  ota zku a jednalo se o ota zku otevr enou. 

Vy sledky jsou sepsa ny v tabulce c . 4. Ope t byly vybra ny nejc aste js í  odpove di, ktere  

se ve vy sledcí ch dotazní ku vyskytovaly. Šrovna ní  pote  mu z eme vide t le pe v grafu c . 

10.  

Tabulka c . 4: Šezna mení  z en s moz nostmi prevence vrozeny ch vad 

seznámení s prevencí VV počet odpovědí podíl  

nebyla jsem seznámena 122 46,7 % 

gynekolog 59 22,6 % 

internet  47 18 % 

škola  31 11,9 % 

časopisy, knihy  7 2,7 % 

rodina (mamka)  6 2,3 % 

 

 

Graf c . 10: Šezna mení  z en s moz nostmi prevence vrozeny ch vad 
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Na tuto ota zku odpove de lo te me r  50 % z en, z e nikdy nebyly sezna meny s moz nostmi 

prevence. Pokud z eny sezna meny byly, jednalo se pr edevs í m o sezna mení  s prevencí  

u gynekologa, coz  odpove de lo te me r  23 % z en. Tr etí  nejc aste js í  odpove dí  byl 

internet s 18 %. Odpove ď ty kají cí  se sezna mení  ve s kole napsalo celkem 11,9 % a 

ve ts ina z nich dodala, z e buď studovaly na str ední  zdravotnicke  s kole nebo byly 

informova ny az  na vysoke  s kole. Mezi dals í  odpove di patr ily jes te  c asopisy c i knihy, 

rodina (matka) c i pr a tele .  

 

Ota zka c . 11: Jaká prenatální vyšetření (vyšetření v těhotenství) jste 

absolvovala?  

U te to ota zky byly moz nosti vy be ru odpove dí . Bylo zde celkem 9 moz ností  vys etr ení , 

z toho jedno bylo jine  vys etr ení  nez  uvedena . Da le zde byla i moz nost odpove di, z e 

nebyla na z a dne m prenata lní m vys etr ení , pokud se jednalo o z enu, ktera  nebyla jes te  

te hotna . Vy sledky jsou zapsa ny v tabulce c . 5 a vykresleny v grafu c . 11.  

Tabulka c . 5: Absolvovana  prenata lní  vys etr ení  respondentek 

prenatální vyšetření počet odpovědí  podíl  

žádné, nebyla jsem těhotná  136 52,3 % 

ultrazvukové vyšetření  121 46,5 % 

kardiotokografie  32 12,3 % 

amniocentéza  26 10 %  

stanovení koncentrace free-beta hCG 10 3,8 % 

PAPP-A test  8 3,1 % 

jiná  8 3,1 % 

amnioskopie 2 0,8 % 

kordocentéza 1 0,4 % 

odběr choriových klků  0 0 %  
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Graf c . 11: Absolvovana  prenata lní  vys etr ení  respondentek 

U te to ota zky bylo celkem 260 odpove dí . Nejví ce z en odpove de lo, z e te hotne  jes te  

nebyly, tí m pa dem na tuto ota zku nemohly jinak odpove de t. Z eny, ktere  te hotenství  

zaz ily, nejc aste ji absolvovaly ultrazvukove  vys etr ení , ktere  patr í  mezi za kladní  

vys etr ení . Tuto variantu zvolilo 46,5 % z en, coz  odpoví da , z e te me r  kaz da  z ena, ktera  

te hotenství  zaz ila, zvolila tuto odpove ď. Niz s í  poc et z en, pr esne ji 12,3 %, bylo na 

kardiotokografii. Dals í m c asty m vybrany m vys etr ení m byla amniocente za, na ktere  

bylo 10 % respondentu . Dals í ch vys etr ení  se jiz  zu c astnil pouze mens í  poc et z en.  

 

Ota zka c . 12: Zajímala jste se během těhotenství o vrozené vady a jejich 

prevenci?  

Ota zka c . 12 byla uzavr ena  a me la pouze 3 moz nosti odpove di. Ope t zde byla 

moz nost odpove di, z e z ena te hotna  jes te  nebyla, pro rozde lení  z en, ktere  uz  te hotne  

byly, a ktere  jes te  ne, pro upr esne ní  dat. Tyto odpove di jsou zobrazeny v grafu c . 12.  
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Graf c . 12: Za jem o prevenci vrozeny ch vad be hem te hotenství   

Z 260 z en, ktere  odpoví daly v tomto dotazní ku, 52,3 % z en jes te  te hotne  nebyly. Ze 

zbyly ch 47,7 % z en odpove de lo 24,6 % na tuto ota zku, z e se be hem jejich te hotenství  

o moz nosti prevence zají maly. Škoro stejny  poc et z en vs ak o moz nosti prevence 

za jem neme ly.   

 

Ota zka c . 13: Myslíte si, že jsou všechna prenatální vyšetření zdarma?  

Ota zka c . 13 byla uzavr ena  pouze se dve ma odpove ďmi ano c i ne. Poc ty jednotlivy ch 

responzí  jsou zapsa ny v grafu c . 13. 

 

Graf c . 13: Jsou prenata lní  vys etr ení  zdarma 

Na tuto ota zku odpove de lo celkem 260 respondentu . Je jednoznac ne  vide t, z e 

ve ts ina z en, konkre tne  91,2 % z en, zvolila odpove ď spra vnou, a to, z e vs echna 
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prenata lní  vys etr ení  zdarma nejsou. Naopak 8,8 % respondentu  zvolilo odpove ď 

opac nou, tedy s patnou.  

 

Ota zka c . 14: Informovala jste se někdy o příspěvcích zdravotních pojišťoven na 

prenatálních vyšetření během těhotenství?  

Jako u pr edchozí  ota zky se jednalo o ota zku uzavr enou, ale se tr emi moz nostmi 

odpove di. Take  v tomto pr í pade  bylo nutne  uve st moz nost odpove di, z e z ena dí te  

jes te  nema . Vy sledky jsou shrnuty v tabulce c . 6. 

Tabulka c . 6: Za jem respondentu  o pr í spe vky zdravotní ch pojis ťoven na prenata lní  

vys etr ení  be hem te hotenství   

zájem o příspěvky zdravotních pojišťoven  počet odpovědí podíl  

ano 36 13,8 % 

ne 89 34,2 % 

nemám dítě  135 51,9 % 

 

Celkem 260 odpove dí  bylo i u te to ota zky, takz e ope t jeden respondent neodpove de l. 

Jak uz  je jasne  z pr edchozí ch odpove dí , pr ibliz ne  polovina z en, ktere  se dotazní ku 

u c astnily, te hotne  jes te  nebyly, proto 51,9 % odpove de lo, z e dí te  jes te  nemají . Tudí z  

zbytek z en jiz  te hotne  byly. Z nich pr ibliz ne  34 % nikdy neme ly za jem informovat se 

o pr í spe vcí ch zdravotní ch pojis ťoven na prenata lní  vys etr ení  be hem te hotenství . 

Pouze 13,8 % se o pr í spe vky pojis ťoven zají malo. 

 

Ota zka c . 15: Jak se pohybuje cena prenatálních vyšetření – konkrétně třeba 

amniocentéza (odběr plodové vody)?  

Ota zka c . 15 byla uzavr ena , ale me la celkem 4 moz nosti, kde byly uvedeny ru zne  

cenove  kategorie prenata lní ho vys etr ení . První  kategorie zahrnovala cenovy  rozsah 

200-300 Kc , da le 500-1000 Kc , 1500-2000 Kc  a poslední  2100 a ví ce Kc . Jednotlive  

odpove di respondentu  jsou zobrazeny v tabulce c . 7 a v grafu c . 14.  
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Tabulka c . 7: Cena prenata lní ho vys etr ení  – amniocente za  

cena  počet odpovědí podíl  

200-300 Kč 12 4,6 % 

500-1000 Kč 87 33,5 % 

1500-2000 Kč  109 41,9 % 

2100 a více Kč  52 20 %  

 

 

 

Graf c . 14: Cena prenata lní ho vys etr ení  – amniocente za  

Špra vna  odpove ď na tuto ota zku je, z e cena prenata lní ho vys etr ení , konkre tne  tedy 

amniocente zy, se pohybuje urc ite  od 2100 Kc . Nejc aste ji je to kolem 3000-7000 Kc . 

Nejvys s í  poc et odpove dí  bylo u ceny 1500-2000 Kc . Konkre tne  toto cenove  rozmezí  

vybralo te me r  42 % z en. Jako druha  nejc aste ji vybrana  kategorie byla cena 500-1000 

Kc  s poc tem 33,5 % z en. Špra vnou odpove ď vybralo pouze 20 % z en.  

 

Ota zka c . 16: Jak byste se zachovala, pokud byste se dozvěděla při prenatálním 

vyšetření, že Vaše dítě má vrozenou vadu, konkrétně rozštěp rtu? Jedná se 

tedy o druhou nejčastější vrozenou vadu u nás. Rozštěpové vady jsou ve 

většině případů chirurgicky odstraněny po narození dítěte.  

Ota zka byla uzavr ena  pouze s dve ma moz nostmi vy be ru: ume le ho potratu nebo 

donos ení  dí te te. Za me rne  byla tato vrozena  vy vojova  vada ví ce popsa na, aby o tom 

respondenti mohli ví ce pr emy s let, pokud tuto vrozenou vadu znají  pouze 

minima lne . Odpove di na tuto ota zku jsou zpracova ny v grafu c . 15.  

0

20

40

60

80

100

120

200-300 Kč 500-1000 Kč 1500-2000 Kč 2100 a více Kč



42 
 

 

Graf c . 15: Ponecha ní  dí te te s rozs te pem rtu  

Z celkem 260 z en odpove de lo 85,8 % z en na tuto ota zku, z e by dí te  s rozs te pem rtu 

donosilo. Pouze maly  poc et z en, pr esne ji 14,2 %, by s lo na ume ly  potrat. Hodnocení  

spra vnosti te to ota zky je individua lní  a za lez í  velmi na osobní m na zoru a 

pr esve dc ení  respondenta.  

 

Ota zka c . 17: Jak byste se zachovala, pokud byste se dozvěděla při prenatálním 

vyšetření, že Vaše dítě má vrozenou vadu, konkrétně Downův syndrom? Jedná 

se o nevyléčitelnou vrozenou vadu a lidé se s touto vadou průměrně dožívají 

40-60 let. Osoby s Downovým syndromem jsou téměř vždy postiženi jak 

tělesně, tak mentálně.  

Tato ota zka byla zformulovana  podobne  jako ota zka pr edchozí . Byla zde vs ak 

zmí ne na jina  vada – Downu v syndrom. Tyto dve  ota zky byly cí lene  poloz eny tak, aby 

jedna z nich zahrnovala mí rnou vrozenou vadu, zatí mco druha  te z kou vrozenou 

vadu. Moz nosti odpove di byly tedy ope t dve . První  variantou byl ume ly  potrat a 

druhou moz ností  bylo dí te  donosit. Vy sledky nalezneme v grafu c . 16. 
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Graf c . 16: Ponecha ní  dí te te s Downovy m syndromem 

U te to ota zky bylo 260 odpove dí , z toho vidí me, z e te me r  77 % z en by v tomto 

pr í pade  podstoupilo ume ly  potrat. Pouze 23,1 % z en by dí te  donosilo.  

 

Ota zka c . 18: Myslíte si, že je důležité absolvovat i nějaké jiné prenatální 

vyšetření kromě základního ultrazvukového?  

Poslední  ota zka byla shrnují cí  na cely  dotazní k a jednalo se ope t o ota zku uzavr enou 

s moz nostmi odpove di pouze ano c i ne. Odpove di jsou pr ehledne  zobrazeny v grafu 

c . 17.  

 

Graf c . 17: Du lez itost prenata lní ch vys etr ení   

U te to ota zky bylo dohromady 260 odpove dí , takz e 1 respondent ope t neodpove de l. 

Odpove ď ano zvolilo celkem 88,5 % respondentu , coz  je te me r  ve ts ina.  

76.9%

23.1%
umělý potrat

dítě bych
donosila

88.5%

11.5%

ano

ne



44 
 

2.3 PŘÍSPĚVKY ZDRAVOTNÍCH POJIŠŤOVEN  
 

Tato c a st pra ce se zaby va  srovna ní m pr í spe vku  od jednotlivy ch zdravotní ch 

pojis ťoven, ktere  mají  ru zne  bonusove  programy pro te hotne  z eny. Celkem je zde 

porovna no s est zdravotní ch pojis ťoven. Jedna  se o Vs eobecnou zdravotní  pojis ťovnu, 

Vojenskou zdravotní  pojis ťovnu, C eskou pru myslovou zdravotní  pojis ťovnu, 

Oborovou zdravotní  pojis ťovnu, Zdravotní  pojis ťovnu ministerstva vnitra C eske  

republiky a Regiona lní  zame stnaneckou zdravotní  pojis ťovnu. Pr í spe vky jsou 

aktua lní  pro rok 2024.  

Tabulka c . 8: Pr í spe vky zdravotní ch pojis ťoven 

Vs eobecna  zdravotní  pojis ťovna (VZP) 5000 Kc  

Vojenska  zdravotní  pojis ťovna (VOZP) 2000 Kc  

C eska  pru myslova  zdravotní  pojis ťovna (C PZP) 2500 Kc  

Oborova  zdravotní  pojis ťovna (OZP)  3000 Kc   

Zdravotní  pojis ťovna ministerstva vnitra C R  3000 Kc  

Regiona lní  zame stnanecka  zdravotní  pojis ťovna 1000 Kc   

 

 

U první  zmí ne ne  zdravotní  pojis ťovny, konkre tne  u Vs eobecne  zdravotní  pojis ťovny, 

mu z e te hotna  z ena c erpat pr í spe vek az  do 5000 Kc . Tato c a stka platí  pro cele  jedno 

te hotenství  c i do 12 me sí cu  od narození  dí te te. Be hem jednoho te hotenství  mu z e 

z ena na jednotliva  screeningova  vys etr ení  c erpat do maxima lní  vy s e 1500 Kc . To 

vs ak neplatí  pro neinvazivní  prenata lní  test, u ne hoz  mu z e z ena c erpat pr í spe vek do 

uvedene  maxima lní  vy s e 5000 Kc , jelikoz  se jedna  o velmi drahou metodu 

screeningu. O pr í spe vek mu z e z ena zaz a dat dvakra t za rok. Jsou zde zar azeny 

screeningova  vys etr ení  jako kombinovany  screening v 1. trimestru te hotenství , 

podrobne  hodnocení  morfologie plodu ve druhe m trimestru te hotenství , 

ultrazvukovy  screening ru stove  restrikce plodu ve tr etí m trimestru a take  

neinvazivní  prenata lní  test. Do te to vy s e c a stky spadají  i pr í spe vky na ru zne  

te hotenske  c i poporodní  pomu cky (pomu cky ke kojení , monitor spa nku, pomu cky 

potr ebne  pro dí te  do jednoho roku atd.) a dals í  aktivity (vhodne  aktivity be hem 

te hotenství , rehabilitac ní  aktivity la zen ske ho typu, kurz pr í pravy k porodu apod.). 
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Tedy pr í spe vek od te to pojis ťovny sice není  maly , ale na vs e bohuz el nevystac í . Pokud 

by se tedy z ena rozhodla pr í spe vek vyuz í t napr . na amniocente zu, pokryje pouze 

malou c a stku cele ho vys etr ení  (Vs eobecna  zdravotní  pojis ťovna C R, 2024).  

Druhou vybranou zdravotní  pojis ťovnou k porovna ní  byla Vojenska  zdravotní  

pojis ťovna (VOZP). Ta uva dí  pr í spe vek v maxima lní  vy s i 2000 Kc  jednou v roce na 

vybrane  moz nosti, coz  jsou jine  podmí nky nez  u pr edchozí  zdravotní  pojis ťovny, kde 

byla c a stka vztahova na na cele  te hotenství  c i do 12 me sí cu  od narození  miminka. 

Pr í spe vek lze c erpat na screening geneticky ch vad plodu, ktere  si musí  z ena hradit 

sama, a na 3D nebo 4D ultrazvukove  vys etr ení  plodu. C a stku lze c erpat ale i na urc ite  

pr edporodní  kurzy c i pohybove  aktivity pro te hotne , a da le na sluz by laktac ní  

poradkyne . Zde je tedy urc ite  me ne  moz ností , na co c erpat, oproti VZP, ve ktere  byly 

zahrnuty napr í klad i ru zne  pomu cky (VOZP, 2024). 

Tr etí  pojis ťovnou je C eska  pru myslova  zdravotní  pojis ťovna, ktera  nabí zí  ope t vys s í  

c a stku pr í spe vku pro te hotne  z eny c i miminka do 12 me sí cu . Zde jsou celkem dve  

moz nosti programu  pro z eny. První  program s na zvem „Manaz erka mater ství “ 

poskytuje pr í spe vek v maxima lní  vy s i 2500 Kc . Tuto c a stku lze c erpat na kurzy pro 

te hotne  a nadstandartní  vys etr ení , ktera  ope t nejsou hrazena z ver ejne ho 

zdravotní ho pojis te ní . Jedna  se o prvotrimestra lní  screening a epidura lní  analgezie 

(tlumení  bolestí ). Druhy  program s jiny m na zvem „Z ena po porodu“ pr ispí va  z ena m 

1000 Kc , pokud mají  miminko do ve ku 1 roku. Tato c a stka mu z e z ena m pr ispí vat na 

pomu cky pro z enu po porodu c i k pe c i o jejich dí te  (cvic ení  pro z eny, odsa vac ka 

mater ske ho mle ka, kojenecke  lahve atd.). Pr í spe vek lze c erpat pouze jednou, tedy na 

jedno dí te . Tato zdravotní  pojis ťovna tedy nabí zí  na sekunda rní  prevenci vrozeny ch 

vad 2500 Kc , a da le jednora zovy  pr í spe vek pro miminka 1000 Kc . Zahrnula jsem zde 

obe  c a stky, protoz e pra ve  VZP ma  tyto oba programy zahrnuty v jedne  c a stce 5000 

Kc  (C PZP, 2024).  

Dals í  zmí ne nou zdravotní  pojis ťovnou je Oborova  zdravotní  pojis ťovna (OZP), ktera  

nabí zí  pr í spe vek pro te hotne  ve vy s i 3000 Kc . Tuto c a stku je moz ne  c erpat na 

vitamí ny a dopln ky stravy pro te hotne , screeningove  c i geneticke  vys etr ení , 

pr edporodní  kurzy a oc kova ní  v te hotenství . Pr í spe vek lze vyuz í t pouze 

jednora zove . I zde je ope t moz nost c erpat dals í  pr í spe vek pro novorozence ve stejne  

vy s i 3000 Kc . Z toho je moz ne  zakoupit vybrane  pr í stroje a pomu cky pro miminko, 
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oc kova ní  novorozencu  proti rotaviru m c i kurzy plava va ní  a cvic ení  de tí  do 15 me sí cu  

(OZP, 2024). 

Jako pr edposlední  je Zdravotní  pojis ťovna ministerstva vnitra C R (ZPMVCR), ktera  

take  pr ispí va  3000 Kc . C a stka mu z e by t pouz ita jak na vys etr ení  v te hotenství , ktera  

nejsou hrazena z ver ejne ho zdravotní ho pojis te ní , tak na pr edporodní  kurz, cvic ení  

pro te hotne , vitamí ny a dopln ky stravy pro te hotne  c i po porodu, laktac ní  

poradenství , masa z  pro te hotne  nebo na na kup pomu cek pro kojení . Pr í spe vek lze 

c erpat jednora zove  nebo ví cekra t az  do maxima lní  c a stky pr í spe vku. Zde je i 

podpora ví cerc at, kde je naví c 500 Kc  na kaz de  miminko z ví cec etne ho te hotenství  

na pomu cky (pr i kojení , monitor dechu). Tento pr í davny  pr í spe vek ostatní  

zmin ovane  pojis ťovny nenabí zejí  (Zdravotní  pojis ťovna ministerstva C R, 2024).  

Poslední  zdravotní  pojis ťovnou je Regiona lní  zame stnanecka  zdravotní  pojis ťovna 

(RBP). Ta umoz n uje c erpa ní  pr í spe vku  pro te hotne  z eny ve vy s i pouze 1000 Kc , coz  

je nejmens í  c a stka ze vs ech porovna vany ch zdravotní ch pojis ťoven. C erpat tuto 

c a stku lze na ultrazvukove  vys etr ení  plodu v 1. trimestru, vc etne  screeningu 

Downova syndromu, nebo epidura lní  analgezii pr i porodu. Z te to c a stky je take  

moz nost zaplatit na kup vitamí nu  pro te hotne  z eny c i te hotenske  kurzy. Je zde ale i 

jeden program, ktery  se ty ka  pra ve  pomu cek pro miminka do 1 roku po porodu. Ten 

pr ispí va  stejnou c a stku, tedy 1000 Kc  (RBP213, 2024).  

 

2.4 INFORMAČNÍ LETÁČEK PRO PACIENTKY NA GYNEKOLOGII O VROZENÝCH 

VÝVOJOVÝCH VADÁCH A JEJICH PREVENCI  
 

Poslední m cí lem prakticke  c a sti bylo vytvor ení  informac ní ho leta c ku pro z eny 

v c eka rne  gynekologie, ktery  je pr edevs í m o vrozeny ch vada ch, jejich prevenci a 

moz nostech pr í spe vku  zdravotní ch pojis ťoven v C eske  republice na rok 2024. 

Leta c ek byl umí ste n celkem do 2 c eka ren gynekologie, v Jic í ne  a Jilemnici. Vytvor eny  

leta c ek je souc a stí  pr í loh te to pra ce (viz Pr í loha 2). 
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3. DISKUZE 
 

Tato pra ce se zaby vala pr edevs í m moz nostmi prevence vrozeny ch vy vojovy ch vad a 

informovaností  z en o vrozeny ch vada ch a jejich prevenci v C eske  republice. Metodou 

dotazní kove ho s etr ení  odpove de lo celkem 261 respondentu  na dohromady 18 

ota zek, ty kají cí ch se pra ve  vrozeny ch vad a jejich prevence. Nutno dodat, z e dotazní k 

byl urc en pouze pro z eny, jelikoz  toto te ma se ty ka  pr edevs í m z en. U ve ts iny ota zek 

chybe la odpove ď jednoho respondenta, ktery  odpove de l pouze na ota zky otevr ene . 

Proto bylo ve vs ech uzavr eny ch ota zka ch poc í ta no s 260 odpove ďmi.  

První  tr i ota zky byly spí s e informativní  ty kají cí  se za kladní  charakteristiky 

respondentu . První  ota zka se ty kala pouze ve ku respondentek. Pro leps í  pr ehlednost 

byl ve k rozde len do c tyr  kategorií . Zde byl trochu proble m, aby poc et z en byl 

vyrovnany  u vs ech ve kovy ch kategorií . Druha  ota zka se ty kala poc tu de tí . U te to 

ota zky bylo vide t, z e pr ibliz ne  polovina z en uz  te hotenství  ma  za sebou, a polovina 

teprve pr ed sebou c i ho nepla nují  vu bec. Tr etí  ota zka byla sme r ova na na 

pla novanost te hotenství . I to je jeden z faktoru  pr i prevenci vrozeny ch vy vojovy ch 

vad. Du lez ite  vs ak je, z e z te ch z en, ktere  dí te  jiz  mají , te me r  70 % odpove de lo, z e 

jejich te hotenství  bylo vz dy pla novane . U jine  odpove di mohlo by t napr í klad 

du vodem, z e jedno dí te  pla novane  bylo, druhe  vs ak nebylo. Ale bohuz el jsem 

v dotazní ku zapomne la umoz nit napsa ní  du vodu pod tuto odpove ď.  

Dals í  ota zky se ty kaly informovanosti o vrozeny ch vada ch jako takovy ch. Tedy zda 

z eny ví , co jsou vrozene  vady, a hned do na sledují cí  ota zky me ly za u kol ne jakou vadu 

uve st. Z eny, ktere  u ota zky c . 4 odpove de ly, z e neví , co to jsou vrozene  vy vojove  vady, 

mohou by t mlade  slec ny, ktere  patr í  do nejmlads í  ve kove  kategorie tohoto 

dotazní ku, a nikdy o tomto te matu jes te  neme ly s anci slys et. Nebo se mu z e jednat o 

stars í  z eny, ktere  nejsou dostatec ne  informova ny. Nejc aste js í  vrozenou vadou, ktera  

se zde vyskytovala, byl Downu v syndrom. Dals í  byly rozs te py, ktere  byly napsa ny 

obecne  c i specifikova ny nejc aste ji na rozs te py patra a srdec ní  vady. Bylo zde i pa r 

sporny ch odpove dí  jako napr í klad nedosly chavost c i slepota. Nedosly chavost totiz  

mu z e by t jak vrozena , tak zí skana . To same  platí  i u slepoty, kdy vrozena  slepota 

vznikne napr í klad pokud se oko s patne  vyvine c i se vu bec nevyvine (Jurovc í k, 2023).   
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Dals í  ota zky se ty kaly moz ností  prevence vrozeny ch vad. Z eny tedy v jedne  ota zce 

me ly napsat pr í klady, jak pr edejí t vzniku vrozeny ch vad. Ve ts ina odpove dí  byla 

spra vna , ale vyskytly se zde i ne ktere  spekulativní , u ktery ch nebylo zcela jiste , zda 

opravdu mohou s kodit plodu v te hotenství . Jedno z nich bylo napr í klad oc kova ní . 

Na sledne  bylo dohleda no, z e ne ktere  vakcí ny se oc kovat mohou, a ne ktere  jsou 

naopak v te hotenství  zaka za ny oc kovat, jako napr í klad proti zarde nka m, 

spalnic ka m, pr í us nicí m a plany m nes tovicí m. Ty mohou by t pra ve  pr í c inou potratu  

c i srdec ní ch vrozeny ch vad plodu. Naopak mezi zcela be z ne  oc kova ní  be hem 

te hotenství  patr í  oc kova ní  proti chr ipce c i c erne mu kas li. Dals í m te matem k diskuzi 

bylo uz í va ní  kofeinu be hem te hotenství . Dle ne kolika studií  bylo proka za no, z e 

uz í va ní  vysoke  konzumace kofeinu (ví ce nez  300 mg/den) be hem te hotenství  

zvys uje riziko retardace ru stu plodu c i riziko ztra ty plodu. Nas lo se zde i pa r 

odpove dí , z e pr edejí t vrozeny m vy vojovy m vada m se neda , jelikoz  jejich na zev 

napoví da  o tom, z e jsou vrozene  (Fenster et al, 1991; Canadian Medical, 2019). 

U ota zky c . 7 byl velice zvla s tní  vy sledek odpove dí , jelikoz  45 % respondentek 

odpove de lo, z e ve sve m okolí  mají  ne koho s vrozenou vadou Coz  neodpoví da  realite , 

protoz e to by me l skoro kaz dy  druhy  c love k vrozenou vadu. Zde je ota zka, zda z eny 

myslely pouze ne jake  onemocne ní , a ne vrozenou vadu. Mezi dals í  zají mave  ota zky 

patr ily ota zky c . 9 a 10. Ty se ty kaly sezna mení  s moz nostmi prevence vrozeny ch 

vad. Poc ty odpove dí  na ota zku, zda byly z eny sezna meny s moz nostmi prevence, 

nebyly pr í lis  rozdí lne . Celkem 102 z en z 260 odpove de lo, z e sezna meny byly, coz  je 

me ne  nez  z en, ktere  s moz nostmi prevence sezna meny nikdy nebyly. Proto si 

myslí m, z e je du lez ite  ví ce informovat z eny c i slec ny jes te  pr ed ote hotne ní m c i 

be hem te hotenství . Informovat o moz nostech prevence by je me la v ne jake  mens í  

mí r e s kola, kde by zí skaly za kladní  informace o tom, co to vrozene  vady jsou a jak 

jim pr edejí t. Da le urc ite  jejich gynekolog v pozde js í m puberta lní m ve ku c i be hem 

te hotenství . Na to navazovala dals í  ota zka, ve ktere  bylo dotazova no, kde se tedy 

z eny setkaly s moz nostmi prevence. Ve ts ina z en odpove de la (konkre tne  46,7 %), z e 

jes te  nebyla sezna mena s moz nostmi prevence. V dals í ch pr í padech jiz  z eny 

sezna meny byly, a to nejc aste ji u gynekologa c i na internetu. Pome rne  vysoky  poc et 

z en (te me r  12 % vs ech respondentu ) byl sezna men i ve s kole, coz  me  pr ekvapilo, 

jelikoz  ja  jsem se o tomto te matu dozve de la az  na vysoke  s kole. Osobne  bych toto 

te ma jako uc itelka chte la z a ku m v hodine  alespon  pr iblí z it.   
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Na sledují cí ch pa r ota zek bylo zame r eno na prenata lní  vys etr ení  be hem te hotenství . 

Jedna z ota zek se ty kala prenata lní ch vys etr ení , ktere  dotazovana  z ena absolvovala 

be hem te hotenství . Te me r  vs echny z eny, ktere  byly jiz  te hotne , odpove de ly, z e byly 

na ultrazvukove m vys etr ení , coz  je za kladní  vys etr ení  be hem te hotenství . Dals í m, 

c asto zodpove zeny m vys etr ení m, byla kardiotokografie, kterou by me ly absolvovat 

take  vs echny maminky ke konci te hotenství . Z vy sledku  je tedy patrne , z e spousta 

maminek ani netus í , z e jim toto vys etr ení  bylo v te hotenství  prova de no. Tr etí m 

nejc aste js í m prenata lní  vys etr ení m byla amniocente za. Zde uz  se jedna  o placene  

vys etr ení , na ktere  mu z e pr ispe t pra ve  zdravotní  pojis ťovna. Na tuto metodu 

vys etr ení  navazovala jedna ota zka, ty kají cí  se ceny za provedení  tohoto vys etr ení . 

Respondenti me li na vy be r celkem c tyr i cenove  kategorie a ve ts ina zvolila cenove  

rozmezí  1500-2000 Kc . Bohuz el to není  spra vna  odpove ď, protoz e cena za provedení  

amniocente zy napr í klad na klinice GENNET, kterou najdeme v Praze nebo v Liberci, 

se pohybuje kolem 3200 Kc  vc etne  ultrazvuku. V dals í m tzv. Centru prenata lní  

diagnostiky v Brne  je cena aminocente zy, vc etne  vyhodnocení , az  6500 Kc . Takz e 

pouze 20 % z en zvolilo spra vnou cenovou kategorii, a to 2100 Kc  a ví ce. Zde se tedy 

urc ite  vyplatí  podí vat se na pr í spe vky od zdravotní ch pojis ťoven. Š tí m souvisela take  

ota zka, zda se z eny ne kdy informovaly o pr í spe vcí ch na prenata lní  vys etr ení  od 

zdravotní ch pojis ťoven. Vy sledky ota zky c . 14 ukazují , jak je mala  informovanost z en 

o te to moz nosti pr í spe vku, jelikoz  z z en, ktere  jiz  te hotne  byly, pouze 13,8 % se o tyto 

moz nosti pr í spe vku  zají malo.  

Na sledují cí  dve  ota zky byly trochu citlive js í . Ota zky byly poloz ene  tak, aby z ena 

posoudila dle sve ho na zoru, zda by si dí te  s vrozenou vadou nechala c i podstoupila 

ume ly  potrat. První  vadou byl rozs te p patra, u ktere ho ve ts ina z en (te me r  86 %) 

odpove de la, z e by dí te  donosila. Naopak u Downova syndromu zase ve ts ina z en 

(te me r  77 %) zvolila moz nost podstoupení  ume le ho potratu. Mezi te mito vrozeny mi 

vadami je velky  rozdí l, jelikoz  mí rne js í  rozs te p patra se da  po narození  dí te te 

plasticky vyle c it, naopak u Downova syndromu je to za te z  pro rodic e te me r  na cely  

z ivot. Dle vy sledku je tedy vide t, z e druha  zmí ne na  vrozena  vada v dotazní ku, by byla 

pro z eny s dí te tem s Downovy m syndromem urc ite  te z s í  pr eka z kou, nez  rozs te p rtu. 

U jednoho z respondentu  vyvolaly tyto ota zky urc itou emoci a na slednou diskuzi se 

mnou na socia lní  sí ti. Šlec na, ktera  mi dotazní k vyplnila, mi po vyplne ní  dotazní ku 

napsala, z e ota zky jsou pro ni velmi citlive  a me la bych je le pe formulovat. Šama se 
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mi pote  pr iznala, z e se snaz í  ote hotne t uz  dlouhou dobu, a pra ve  kdyby se jí  podar ilo 

ote hotne t i pr esto, z e bude ve de t, z e c eka  miminko s vrozenou vadou (konkre tne  

tedy s Downovy m syndromem), ktera  budou pr eka z kou po cely  její  z ivot, urc ite  by 

si ho nechala, protoz e po miminku uz  dlouhou dobu touz í .  

V za ve ru dotazní ku byla poloz ena ota zka ty kají cí  se toho, zda si z ena myslí , z e je 

du lez ite  absolvovat i jina  prenata lní  vys etr ení  krome  za kladní ho ultrazvukove ho. 

Te me r  vs echny respondentky (konkre tne  88,5 %) odpove de ly, z e ano. A ja  doufa m, 

z e tento dotazní k vyvolal u respondentu  urc ity  pocit, z e ne jaka  prima rní  prevence 

pr ed vrozeny mi vadami je, a z e existují  i jina  prenata lní  vys etr ení . Take  aby si 

odnesly to, z e by se me ly informovat o pr í spe vcí ch zdravotní ch pojis ťoven, ktere  jim 

pra ve  na tato vys etr ení  mohou financ ne  pr ispe t.  

Dals í  c a st pra ce se zaby vala pr í spe vky zdravotní ch pojis ťoven na prevenci vrozeny ch 

vad. Bylo vybra no celkem s est zdravotní ch pojis ťoven pro jejich srovna ní . Nejve ts í mi 

pr í spe vky pr ispí va  Oborova  zdravotní  pojis ťovna, ktera  nabí zí  pro te hotne  z eny 

pr í spe vek ve vy s i 3000 Kc  a da le pr í spe vek pro novorozence take  3000 Kc . 

Dohromady lze c erpat tedy 6000 Kc . Vs eobecna  zdravotní  pojis ťovna pr ispí va  

s druhou nejvys s í  c a stkou 5000 Kc . Tato c a stka mu z e by t c erpa na jak na prenata lní  

vys etr ení  be hem te hotenství , tak i na na sledne  te hotenske  a poporodní  pomu cky. Na 

rozdí l od Oborove  zdravotní  pojis ťovny zahrnuje tento pr í spe vek vs echny moz nosti 

vyuz ití . Ve ts ina pojis ťoven ma  buď rozde lene  pr í spe vky na sekunda rní  prevenci a 

pomu cky, nebo ma  pr í spe vek urc en pouze pro prenata lní  vys etr ení . Tr etí  nejvys s í  

c a stkou 3500 Kc  pr ispí va  C eska  pru myslova  zdravotní  pojis ťovna, ktera  nabí zí  pra ve  

celkem dva typy programu  (pro te hotne  z eny a pro z enu po porodu). Naopak nejniz s í  

pr í spe vky jsou od Vojenske  zdravotní  pojis ťovny a Regiona lní  zame stnanecke  

zdravotní  pojis ťovny se stejnou vy s í  pr í spe vku 2000 Kc .  

Dals í  ve cí , kterou se zdravotní  pojis ťovny od sebe lis í , jsou zpu soby c erpa ní  

pr í spe vku . Ne ktere  zdravotní  pojis ťovny nabí zejí  moz nosti c erpat pr í spe vky buď 

pouze jednora zove  (OZP) nebo ví cekra t za rok (VZP). Je tedy urc ite  du lez ite  si 

pr í spe vky u sve  zdravotní  pojis ťovny pec live  proc í st a pr emy s let, jak se dají  vyuz í t. 

Urc ite  bude vhodne js í  vyuz í t pr í spe vek na ne jake  draz s í  prenata lní  vys etr ení , ktere  

není  automaticky hrazene  pojis ťovnou, pokud je z ena stars í ho ve ku nebo mají  

vrozene  vady v rodinne  anamne ze.  
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ZÁVĚR  

Cí lem te to diplomove  pra ce bylo v teoreticke  c a sti nastí nit problematiku vrozeny ch 

vad a du lez itost jejich prevence, jak prima rní , tak sekunda rní , ktera  je v dnes ní  dobe  

jiz  be z ne  dostupna . V teoreticke  c a sti byly popsa ny za kladní  pojmy, ktere  se pojí  

s vrozeny mi vadami, a da le vznik vrozeny ch vad, c i faktory, ktere  je mohou zpu sobit. 

Pote  jsou zde jednotliva  de lení  vrozeny ch vad a pr í klady nejzna me js í ch vy vojovy ch 

vad, ktere  patr í  mezi nejc aste js í  v C eske  republice. Na konci teoreticke  c a sti je 

popsa na prevence vrozeny ch vad, ktera  je jak prima rní , tak sekunda rní . Take  zde 

najdeme varianty, kdy je moz ne  ukonc it v C eske  republice te hotenství , v za vislosti 

take  na ve ku te hotne  z eny dle za kona c . 66/1986 Šb.  

Prakticka  c a st je rozde lena celkem do tr í  c a stí . První  c a st je zame r ena na 

informovanost z en v C eske  republice o vrozeny ch vy vojovy ch vada ch a jejich 

prevenci. Tato c a st byla zpracova na pomocí  dotazní ku, ktery  byl vytvor en pouze pro 

z eny. Dle druhe  ota zky bylo zjis te no, z e pr ibliz ne  polovina respondentek zatí m 

te hotna  nebyla, a druha  polovina ma  jiz  za sebou alespon  jedno nebo ví ce 

te hotenství .  

Na sledují cí  ota zky se jiz  ty kaly vrozeny ch vad jako takovy ch. Ve ts ina z en dle 

vy sledku  dotazní ku ví , co to jsou vrozene  vy vojove  vady a nejc aste ji odpoví danou 

vadou byl Downu v syndrom. Mezi dals í  c asto zmin ovane  vrozene  vady byly rozs te py 

jako obecne , srdec ní  vady nebo svalova  dystrofie. Ohledne  prevence vy vojovy ch vad 

byl nejc aste ji zmí ne n zdravy  z ivotní  styl, do ktere ho patr í  pra ve  konzumace alkoholu 

apod. Dals í  c asto zmin ovanou prevencí  byly pravidelne  kontroly gynekologa. Te me r  

20 % respondentu  vs ak odpove de lo, z e neví , jake  jsou moz nosti prevence. To souvisí  

i s na sledují cí  ota zkou, kde pr ibliz ne  61 % z en odpove de lo, z e nikdy nebyly 

sezna meny s moz nostmi prevence vrozeny ch vad. Z eny, ktere  byly sezna meny 

s moz nostmi prevence zmin ovaly nejc aste ji sezna mení  na gynekologii, internetu 

nebo ve s kole. Dals í  ota zky se ty kaly prenata lní ch vys etr ení . Nejc aste ji 

navs te vovany m vys etr ení m be hem te hotenství  byl ultrazvuk. Ve ts ina z en take  

odpove de la, z e prenata lní  vys etr ení  zdarma nejsou, ale cenove  se do jeho cenove ho 

rozmezí  ve ts ina respondentek netrefila. Te me r  34 % z en se o pr í spe vky zdravotní ch 

pojis ťoven na prenata lní  vys etr ení  nikdy nezají maly. Ope t musí me bra t v potaz, z e 

pouze polovina z en jiz  te hotenství  proz ila.  
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Byly zde i dve  ota zky na to, zda by si z eny dí te  nechaly, pokud by ve de ly, z e se jim 

narodí  miminko s vrozenou vadou. U ota zky, kde byl zmí ne ny  rozs te p rtu jako 

vrozena  vada, odpove de lo te me r  86 % z en, z e by dí te  donosily. Naopak, pokud by 

ve de ly, z e dí te  by se narodilo s Downovy m syndromem, pr ibliz ne  77 % z en by s lo na 

ume le  ukonc ení  te hotenství . Pokud bych tyto vy sledky dotazní ku me la ne jak 

shrnout, tak poukazují  spí s e na ní zkou informovanost z en o moz nostech prevence 

vrozeny ch vy vojovy ch vad. Proto je du lez ite , aby z eny byly ví ce informovane  o tomto 

te matu, a proto byl vytvor en i leta c ek, dí ky ktere mu se be hem chví le mohou te hotne  

z eny dozve de t, z e napr í klad na prenata lní  vys etr ení  pr ispí vají  zdravotní  pojis ťovny, 

coz  ma loktera  z respondentek mohla ve de t.  

Co se ty c e pr í spe vku  od zdravotní ch pojis ťoven, tak nejve ts í  pr í spe vek na prevenci 

vrozeny ch vad poskytuje Vs eobecna  zdravotní  pojis ťovna, konkre tne  5000 Kc  na cele  

te hotenství . Nevy hoda je, z e z tohoto pr í spe vku lze c erpat te me r  na vs e, co se 

te hotenství  ty c e. Tedy jak na prenata lní  diagnostiku, tak na ru zne  pomu cky pro 

miminko. Proto nejvy hodne js í  pr í spe vek je od Oborove  zdravotní  pojis ťovny 

s celkovy m pr í spe vkem 6000 Kc , kde polovinu te to c a stky je moz no c erpat na 

prenata lní  vys etr ení , pr edporodní  kurzy c i na ru zne  vitaminy be hem te hotenství , a 

druhou polovinu c a stky lze c erpat jiz  na samotne ho novorozence, pr esne ji na ne jake  

pomu cky c i cvic ení  pro miminka. Naopak pojis ťovna s nejniz s í m pr í spe vek je 

Regiona lní  zdravotní  pojis ťovna s pr í spe vkem 1000 Kc  na prenata lní  vys etr ení .  

Jak jsem jiz  zmí nila, znalost a prevence vrozeny ch vad je velmi du lez ita , a proto jsem 

do poslední  c a sti prakticke  c a sti vytvor ila leta c ek, ktery  by mohl by t souc a stí  

gynekologicke  c eka rny. Ves kere  informace v leta c ku jsou zpracova ny z teoreticke  c i 

prakticke  c a sti diplomove  pra ce, a da le upraveny v programu Canva.  

Problematika vrozeny ch vad je v dnes ní  dobe  velmi diskutovana . Le kar ska  technika 

v tomto oboru sta le vzru sta  a moz nosti diagnostiky vrozene  vady jsou c í m da l 

kvalitne js í  a jiste js í . Teď je ota zkou, zda se dí ky te mto moz nostem budou vrozene  

vady c í m da l ví ce vyskytovat dí ky jednodus s í  registraci vrozeny ch vad, ktera  se de la  

formou online na webovy ch stra nka ch Na rodní ho registru vrozeny ch vad, a leps í mu 

le kar ství , c i naopak sniz ovat dí ky vc asne  prenata lní  diagnostice a ve ts í  

informovanosti o prevenci. 
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SEZNAM ZKRATEK  

AFP          alfafetoprotein  

AMC           amniocente za  

CVŠ               odbe r choriovy ch klku  (Chorionic Villus Šampling) 

hCG          lidsky  choriovy  gonadotropin  

KDC              kordocente za        

PAPP-A        specificky  te hotensky  protein A (Pregnancy Associated Plasma Protein) 

UZ                 ultrazvukove  vys etr ení   

WHO             Šve tova  zdravotnicka  organizace (World Health Organization)  
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PŘÍLOHY  
 

Pr í loha c . 1: Dotazní k Informovanost z en o prevenci vy vojovy ch vad 
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Pr í loha c . 2: Informac ní  leta c ek pro pacientky na gynekologii o vrozeny ch 

vy vojovy ch vada ch a jejich prevenci  
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