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ANOTACE
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Occurrence of critical congenital heart defects in newborns in 2000-2021
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issue of prenatal screeening and genetic testing is discussed. In the research part, the incidence
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the number of artificially terminated pregnancies, the number of transcatheter interventions and

cardiac surgeries are presented.
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UvVoD

Vrozené srde¢ni vady (VSV) patii mezi nejcastéjsi a nejvice zdvazné vrozené vyvojoveé vady.
UZIS uvadi prevalenci 210-250 vSech vrozenych vad obé&hové soustavy na 10 000 ziveé
narozenych, celkem bylo v Ceské republice evidovano kolem 110 tisic novorozencii roéné.
Data o vrozenych srde¢nich vadach UZIS udava do roku 2015 vcetné, a to souhrnné jako
onemocnéni obéhové soustavy a incidenci jednotlivych vrozenych srdecnich vad nespecifikuje.
V obdobi let 2000-2015 byly na zéklad¢ zmény metodiky evidovany piipady diagnoz
vrozenych vad na zéklad¢ Hlaseni vrozenych vad, ale 1 z Hl4Seni o novorozenci. HlaSeny byly
vrozené vady ob&hové soustavy dle 10. revize Mezinarodni klasifikace nemoci (polozky Q20-
Q28), ktera eviduje vSechny typy vrozenych srdecnich vad vcetné nekritickych a méné
vyznamnych vrozenych srde¢nich vad. Z tohoto diivodu je uvadéné prevalence za rok VSV
kolem 25/1000 novorozencti (Ustav zdravotnickych informaci a statistik CR, 2018). V recentni
literatute se zdvazné formy VSV vyskytuji u 8,6/1000 novorozencii, v piipadé zapocteni
bikuspidni aortalni chlopné, je to 19/1000 a pti zahrnuti vSech forem véetné méné vyznamnych
vad jde az o 75/1000 novorozenct. Asi 20 % VSV je soucasti genetickych syndroma nebo
disledkem teratogenni expozice. (Liu, Chen a Zuihlke, 2019). Odhaduje se, Ze jsou pti¢inou az

wrwe

n¢kterou vrozenou vyvojovou vadou. (Harris, 2011).

Je odhadovano, Ze bez ¢asné chirurgické intervence by zemielo 50 % novorozencti s VSV do
dosazeni dospélého veéku. VétSina znich podstoupi fadu chirurgickych ¢i katetrizacnich
intervenci, nicmén& se Castéji jedna o reparativni, nikoliv zcela kurabilni vykony. Rada
novorozencl musi podstoupit opakované intervence, jsou vystaveni srdeCnim arytmiim véetné
téch zivot ohrozujicich. Nakonec dochézi k rozvoji srdecniho selhani a v termindlni fazi i

k pred¢asnému umrti. (Gatzoulis, Webb a Daubeney, 2011, s. 2).

Prevalence vyznamnych VSV se v priibehu let méni, ptibyva leh¢ich forem, které jsou feSitelné
chirurgicky, coz je pravdépodobné dano zlepSenim detekce téchto vad. Naopak vyskyt
nékterych zavaznych ¢i kritickych forem VSV klesa a lze ptedpokladat, Ze vyznamnou roli
hraje prenatdlni screening a v pfipad¢ odhaleni kritické VSV mozZnost umélého pieruSeni
téhotenstvi. Zavedeni jednotnych diagnostickych metod v rdmci screeningu, nové moznosti
katetrizacnich intervenci a kardiochirurgickych postupti a pfipadn€¢ i moznost umelého

preruSeni té¢hotenstvi postupt vedou ke zlepSeni péce o novorozence s VSV.
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V préci se proto chceme zabyvat incidenci jednotlivych VSV v pribéhu let a roli prenatalniho
screeningu ve vztahu k poctu uméle pieruSenych téhotenstvi ¢i potieb¢ katetrizacnich

intervenci a kardiochirurgickych operaci.
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1 CILE A METODY PRACE

1.1 Cil prace
Teoreticka Cast:

Cilem teoretické ¢asti je zpracovat piehled kritickych vrozenych srde¢nich vad u novorozenct,
se kterymi se mlize porodni asistentka ve své praxi setkat, upozornit na ptiznaky u jednotlivych
vad, které pomadhaji odhalit nejvyznamnéjsi kritické vady a umozni tak v€asnou 1écbu a dalsi
opatfeni. Cilem je popsat metody screeningu vrozenych srde¢nich vad s dirazem na
ultrazvukové vySetfeni a popsat indikace ke specializovanému vySetieni srdce plodu. DalSim
ukolem je uvést nékteré genetické pticiny vrozenych srde¢nich malformaci, popsat vybrané
dédicné syndromy spojené s kardiovaskularnimi malformacemi a moznosti genetického

testovani.
Prakticka ¢ast:

Cil ¢. 1: Zjistit data tykajici se vyskytu kritickych vrozenych srde¢nich vad v pribéhu
jednotlivych let za obdobi 2000-2021—a to rozborem udajti z databaze Détského kardiocentra
Motol.

Cil &. 2: Prokézat, zda prenatalni screening ovlivnil zachyt zavaznych vrozenych srdec¢nich vad,

pocty UPT

V ramci tohoto cile byly stanoveny nasledujici pracovni hypotézy:

Hoi: Prenatalni screening nezvysil zachyt kritickych vrozenych srdec¢nich vad ve sledovaném

obdobi 2000-2021

Ha1: Prenatalni screening zvysil zachyt kritickych vrozenych srde¢nich vad ve sledovaném

obdobi 2000-2021

Ho:2: Pocet uméle prerusSenych téhotenstvi ve vztahu k poctu novorozencti s VSV se v letech

2000-2021 nezvysoval

Haz: Pocet uméle preruSenych téhotenstvi ve vztahu k po¢tu novorozencti s VSV se v letech

2000-2021 zvySoval

Cil ¢&. 3: Zjistit dlouhodobé trendy v poc¢tu kardiochirurgickych operaci a katetrizacnich

intervenci
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V ramci tohoto cile byly stanoveny nasledujici pracovni hypotézy:

Hoas: Pocet kardiochirurgickych operaci pro kritické vrozené srdecni vady se ve sledovaném

obdobi 2000-2021 nezvySoval

Has: Pocet kardiochirurgickych operaci pro kritické vrozené srdecni vady se ve sledovaném

obdobi 2000-2021 zvySoval

Ho4: Pocet katetrizacnich intervenci pro kritické vrozené srde¢ni vady se ve sledovaném obdobi

2000-2021 nezvysoval

Haa4: Pocet katetrizacnich intervenci pro kritické vrozené srde¢ni vady se ve sledovaném obdobi

2000-2021 zvySoval

Metody k dosazeni cile

V teoretické ¢asti prace byly Cerpany informace na zéklad¢ literarni reSerSe a z fady monografii
vénovanych vrozenym srde¢nim vaddm. Pozornost je vénovana metodam screeningu VSV,
zejména ultrazvukovému vySetieni a okrajové 1 invazivnim metoddm (aminocentéza, biopsie
choriovych klkt. Struéné je zminéna problematika genetickych pficin srde¢nich malformaci a
dédicné syndromy spojené s vyskytem VSV. V teoretické¢ casti je dale uveden popis

jednotlivych kritickych VSV, jejich patofyziologie, progndza a moznosti 1écby.

Ve vyzkumné ¢asti prace byl zjistén vyskyt jednotlivych kritickych VSV v pribéhu let 2000-
2021 a statisticky byly hodnoceny trendy jejich vyskytu. Je uvedena uspésnost prenatalniho
screeningu v detekci kritickych VSV a vztah mezi prenatalni detekci vady a ovlivnénim poctu
umélého preruseni téhotenstvi. Byly zhodnoceny trendy v poctu katetrizanich intervenci a
kardiochirurgickych operaci. Formulované hypotézy byly testovany statistickym programem

Statistica, trendy byly hodnoceny pomoci linedrni regrese.
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2 ROLE PORODNI ASISTENTKY

Dle ¢eské pravni upravy, tj. § 5 odst. 3 zdkona ¢. 96/2004 Sb., o podminkach ziskavani a
uznavani zpisobilosti k vykonu nelékaiskych zdravotnickych povolani a k vykonu ¢innosti
souvisejicich s poskytovanim zdravotni péce a o zméné nékterych souvisejicich zakont (zdkon
o nelékatskych zdravotnickych povolanich), ve znéni pozdéjSich piedpisi, se za vykon
povolani porodni asistentky povazuje poskytovani zdravotni péce v porodni asistenci, to je
zajisténi nezbytného dohledu, poskytovani péce a rady zendm béhem téhotenstvi, pii porodu a
Sestined¢li, pokud probihaji fyziologicky, vedeni fyziologického porodu a poskytovani péce o
novorozence, soucasti této zdravotni péce je také oSetfovatelska péfe o zenu na useku
gynekologie. Dale se porodni asistentka ve spolupraci s 1ékafem podili na preventivni, 1écebné,
diagnostické, rehabilitaéni, neodkladné nebo dispenzarni péci. (Ministerstvo zdravotnictvi

Ceské republiky, 2021).

Ulohou porodni asistentky je zdravotni poradenstvi a vzdélavani Zen b&hem téhotenstvi a
v pribéhu porodu a v péci o novorozence. Podle mezinarodni definice WHO neni kompetentni
k samostatné péci o rodicku ditéte s diagnostikovanou kritickou vrozenou srde¢ni vadou, v této
situaci Uzce spolupracuje s Iékafem. Porodni asistentka by méla byt vzdélana v problematice
vrozenych srdec¢nich vad tak, aby byla schopna vysvétlit podstatu patologickych nalez,
souvisejici vySetfeni a v pfipad€ prenatalni diagnostiky kritické VSV spolupracovat s rodickou.
V pfipadé, Zze se jedna o kritickou VSV se zndmou nepiiznivou progndézou pomaha
v individualnim rozhodnuti rodicky ohledné¢ umélého pieruSeni t€hotenstvi. (Ministerstvo

zdravotnictvi Ceské republiky, 2021).

Porodni asistentka v prabéhu porodu pecuje o rodicku i plod zaroven. Zasadni v oSetfovatelské
péci o nenarozeny plod je rozpoznani sebemensich zmén a adekvatni reakce porodni asistentky.
(Leifer, 2004) Porodni asistentka asistuje 1ékafi pfi prenatalnim screeningu, odebira krev na
biochemické vySetteni a zjist'uje zakladni fyziologické funkce. Pokud je podezieni na kritickou
vrozenou srde¢ni vadu zajiStuje spolecné s Iékafem specializované vySetieni plodu. Pokud se
potvrdi kritickd VSV a rodicka se rozhodne pro umélé preruseni té¢hotenstvi, pfipravuje rodicku

k danému zakroku.

Monitorovani stavu plodu se béhem I. a II. doby porodni lisi. Dilezité je zohlednit pritb¢h
porodu a technické podminky, od kterych se zplisob a provedeni monitorovani odviji. Mezi
technické podminky patii mimo jiné postaveni plodu, uloZeni placety, mnoZzstvi plodové vody,

nebo tloustka biisni stény. Jednou ze zékladnich roli porodni asistentky v oSetfovatelské péci
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o rodicku je zajistit co mozné nejvetsi komfort v prubéhu monitorovani. Nezbytnou tlohou je

poskytnuti adekvatnich informaci rodici Zen¢.

Pokud je zaznamenani suspektni, nebo patologicky zdznam kardiotokografie, je povinnosti
porodni asistentky informovat 1ékate, ktery stanovi dalsi postup. Pokud 1ékat indikuje akutni
cisafsky fez, je pfivolan lékaf neonatolog, nebo pediatr. Dle jeho pokynli porodni asistentka

osetfuje a zajistuje fyziologické funkce novorozence.

V piipadé¢ komplikaci je o Zenu peCovano porodni asistentkou ve spolupraci s lékarem,
eventualné¢ Iékafem ve spolupraci s porodni asistentkou, podle povahy komplikace. To
znamena, ze je navazana spoluprace s pracovistém, které je takovou péci schopno poskytnout
(porodnice, klinické pracovisté, perinatologické centrum) a do kterého je mozno rodicky a
novorozence vyzadujici intenzivni péci ptelozit. Podminky stanovi Seznam porodnickych
indikaci. Pfi komplikacich je tteba vzdy peclivé€ zvazit miru rizika, zdravotni stav matky a plodu

a moznosti porodni asistentky. Podle zjisténych skutecnosti Iékat rozhoduje o feSeni.

V ptfipadé, Ze VSV neni prenatdlné diagnostikovana, je porodni asistentka konfrontovana
s akutni situaci novorozence, musi ¢asn¢ vyhodnotit zdvaznost stavu (cyandza novorozence,
srde¢ni selhani, poruchy srde¢niho rytmu) a pfivolat Iékafe s pfislusnou specializaci
(neonatolog, pediatr). V ptipadé cyanotickych vad je zpravidla prvnim opatfenim podéani infuze
s prostaglandinem PGE 1 a zaji§téni transportu novorozence na specializované détské
kardiocentrum. Vzhledem k faktu, Ze VSV jsou pfi¢inou ¢asného umrti novorozence az ve

30%, je problematika vrozenych srde¢nich vad a prenatalniho screeningu vysoce aktualni.
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3 SCREENING VROZENYCH SRDECNICH VAD

Tato kapitola je uvedena v teoretické Casti prace, nebot’ tizce souvisi s danou problematikou
diplomové prace. Prenatalni screening predstavuje v soucasnosti jedinou efektivni metodu

véasné detekce kritickych VSV pted porodem.

Screening ma za cil identifikaci jednotlivel, ktefi maji vyssi nebo vysoké riziko onemocnéni.
Jedna se o systematicky provadénd vysetfeni u téhotnych zen, aniz by pfedem existovalo
divodné podezieni, Ze jedinec hledanym onemocnénim trpi. Hledané (screenované)
onemocnéni nebo porucha by méla byt jasné definovana a konkrétn€ popsand, mélo by se jednat
o zavazné onemocnéni, pro které existuje efektivni zpiisob 1é€by. Screening by mél byt
ekonomicky a vynaloZené naklady souvisejici s provadénim screeningu musi byt odivodnéné.
amotny screeningovy test musi byt jednoduchy a bezpecny, coz soucasné screeningoveé
protokoly zaloZené na provadeni biochemickych testii a méreni ultrazvukovych parametru

splnuji. “ (Polak, Loucky a Tomek, 2017, s. 23)

Mezi zékladni parametry screeningu patii zejména senzitivita a specificita. Senzitivita popisuje,
s jakou procentudlni pravdépodobnosti pouzity screeningovy protokol dané onemocnéni
zachyti. Specificita popisuje, s jakou procentualni pravdépodobnosti screeningovy test oznaci
jako negativni, v pfipad¢, Ze dané onemocnéni neni pfitomno. Pozitivni prediktivni hodnota
vyjadfuje procentudlné pocet pozitivnich vysledkii ze vSech pozitivnich vysledk, tedy i z téch,
kdy vysledek je pozitivni, ale hledané onemocnéni neni ve skutecnosti pfitomno. Pojem
prevalence oznacuje podil poctu jedinct trpicich danou nemoci k poctu vSech jedinch ve
sledované populaci. Incidence udava pomér nové vzniklych onemocnéni k celkovému poctu

osob ve sledované populaci. (Homola, 2020)

3.1 Biochemické markery vrozenych vyvojovych vad

Pro sledovani rizika vyskytu otevienych defekti neuralni trubice (zéklad budouciho mozku a
patefe) se vyuziva stanoveni alfa-1-fetoproteinu (AFP). V roce 1988 byl do praxe uveden
Hriple test, ktery vyhodnocuje riziko Downova syndromu na zdkladé kombinace hladin AFP,
hCG, uE3, pozdéji pribylo hodnoceni dalSich faktort jako inhibin A, beta hCG, PAPP-A, ¢i
parametr tzv. nuchdlni translucence ($ijové projasnéni). Zakladnim zplsobem provadéni
screeningu v prvnim trimestru je vysetfeni dvou biochemickych markertt (PAPP-A, free beta

hCG) a ultrazvukovy screening. Zendm s pozitivnim vysledkem screeningu je nabidnuto
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provedeni odbéru choriovych klkl, pfipadn€é aminocentéza (v 15. tydnu tehotenstvi) ke
genetickému vySetteni. Toto uspofddani screeningu ma 85 % senzitivitu pro zachyt ploda
s Downovym syndromem. Ultrazvukovym vySetfenim je mozné ovéfit pfitomnost nosni
ktstky, provést dopplerovské vysetieni trikuspidalni regurgitace, ductus venosus nebo méfeni
fronto-maxilo-facidlniho uhlu. Screening ve druhém trimestru je zaloZzen na provadéni
biochemickych vyseteni, a to samostatné nebo jako souéast integrovaného testu. (CGPS CLS

JEP, 2021) a (Loucky, Springer a Subrt, 2015)

3.2 Ultrazvukovy screening

NS 24

vrozenych vyvojovych vad. Do porodnické praxe bylo ultrazvukové vySeteni v t€hotenstvi
zavedeno v 70 letech 20. stoleti, V 80.-90. letech minulého stoleti byl definovan vyznam
ultrazvukovych markert pro screening Downova syndromu a poruch uzavéru neuralni trubice.
V soucasnosti je prenatalni echokardiografie provadéna ve vétsin€ vyspélych zemi plosné.
V Ceské republice kazda téhotnd Zena absolvuje n&kolik screeningovych ultrazvukovych
vySetieni. V prvnim trimestru Ize méfit ultrazvukové markery citlivé pro detekci Downova
syndromu. Ve druhém trimestru zobrazujeme srdce plodu s vysokou senzitivitou pro zachyt
mnoha morfologickych defektii. Ultrazvukové vySetfeni ve tfetim trimestru pak umoziuje
prokazat predevSim poruchy fetoplacentarni cirkulace, nitrodélozni rastovou restrikei, ¢i
patologické polohy plodu. Doporuc¢ené terminy pro ultrazvukova vysetfeni jsou: 11.-14. tyden,
18.-22. tyden a 30.-32. tyden gravidity. (Polék, Loucky a Tomek, 2017, s. 27-28) a (CGPS CLS
JEP, 2019)

3.2.1 Ultrazvukové vySetieni v 1. trimestru

Mezi 11. a 14. gestatnim tydnem provadime zakladni biometrii plodu — stanoveni temeno-
kostréni vzdalenosti, tato vzdalenost se pohybuje mezi 45-84 mm. Touto metodou lze urdit
realné stari gravidity a presné stanoveni ocekavaného terminu porodu. Zakladnim
ultrazvukovym markerem je méfeni vysky tzv. §ijového projasnéni tzv. nuchélni translucence
(NT), ta se zobrazuje jako tenka vrstva tekutiny v podkozni oblasti zatylku plodu. Median NT
je pfiblizné 1,2 mm, pti rameno — kostréni vzdalenosti 45 mm a 1,9mm pfi vzdalenosti 84 mm.
Obecné plati, e ¢im $irsi je NT, tim vys§i je riziko patologického vyvoje plodu. Cim vyssi je

hodnota NT, tim vyssi je riziko Downova syndromu. Vys$$i hodnoty NT nachdzime také u
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dalsich chromozomalnich odchylek jako jsou Edwardstiv syndrom, Patautiv syndrom, Turnertiv
syndrom. Vy33i hodnoty NT jsou ¢asto prvnim piiznakem u srde¢nich vad. (Hajek, Cech a

Marsal, 2014, s. 118-122)

Dal8im markerem je pfitomnost nosni kistky (NB), pokud je nezobrazitelna, je povazovana za
marker pro Downlv syndrom plodu (pfedpoklada se, ze podstatou tohoto jevu, je naruSeny
proces osifikace u chromozomalné aberantnich plodl). Absence nosni kistky je markerem 1i
dalsich autozomalnich trizomii (Edwardsiiv a Patauiv syndrom). Dalsi z fenotypovych
odchylek, které jsou charakteristické pro Downiiv syndrom je oplosténi obliceje, s vysokou
ptesnosti Ize tak méfit tzv. fronto-maxilo-facialni uhel (FMF). Pulzni dopplerovské vySetieni a
barevné mapovani cévnich pratokti umoznuje v prvnim trimestru hodnotit pritokové kiivky
vsrdei a velkych cévach, méfime prutok ve vendéznim duktu a piitomnost trikuspidalni
regurgitace jez je pozitivnim markerem u vrozenych vyvojovych vad srdce ¢i Downova
syndromu. Srde¢ni frekvence plodu mezi 10. az 14. tydnem postupné klesa z hodnot cca 170

k hodnotam cca 155 (£ 10). (Polak, Loucky a Tomek, 2017, s. 47-50)

Vyuziti vSech sonografickych i biochemickych markert v rdmci kombinovaného testu vyrazné

zvySuje senzitivitu zdchytu vrozenych vad.
3.2.2 Ultrazvukové vySetieni ve druhém trimestru
V obdobi mezi 18. a 22. tydnem gravidity méfime fadu parametrt

Biometrie plodu — métfime biparietdlni primér hlavicky plodu (BPD), obvod lebky, obvod
briska (AC, ve tvaru elipsy) a délku stehenni kosti (diafyza femuru). Zhodnoceni celkové
morfologie plodu — zékladni nebo specidlni neurosonogram, poruchy uzavéru neuralni trubice
(NTD — anencefalus, encefalokéla a spina bifida), hydrocefalus ¢i anomalie zadni jamy lebni,
oblicejové anomalie (anoftalmie, mikroftalmie, rozstépové vady dutiny ustni, abnormality
lebecnich §vii), anomalie $ije, anomalie hrudniku a plic (cystickd malformace plic, hypoplazie

nebo aplazie thymu, vrozena brani¢ni kyla). (Polak, Loucky a Tomek, 2017, s. 95-115)

Vrozené srdecni vady, které jsou nejcastéjSim srdeCnim onemocnénim v dasledku
abnormalniho vyvoje srdce. Neni-li vada odhalena prenatalné, projevi se bud’ obrazem kritické
vady u novorozence nebo na zdklad¢ ptiznakl v rizném véku ditéte. Screeningové vySetieni
srdce provadi obvykle gynekolog specidlné vySkoleny, pfipadné détsky kardiolog. Cilem
screeningového vySetfeni je odliSeni fyziologického nalezu od srde¢nich abnormalit, cilem

specializovaného vySetfeni je pfesné urceni srdecni vady. (Polak, Loucky a Tomek, 2017, s.
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145-147). Prenatdlné¢ se nejcastéji setkdvame s defektem atrioventrikularniho septa,
syndromem hypoplazie levého srdce, aortalni stendzou ¢i dvouvytokovou pravou komorou,
Fallotovou tetralogii ¢i transpozici velkych arterii. Podrobnosti o jednotlivych srde¢nich vadach

jsou uvedeny v dalsi kapitole.
3.2.3 Ultrazvukové vySetieni ve tFetim trimestru

Ve tfetim trimestru je plod stanovena pfiblizna velikost a hmotnost plodu, zméten pratok
pupecnikem a zobrazeno ulozeni placenty a mnozstvi plodové vody. Podrobné jsou sledovany

plody pii vicedetném téhotenstvi. (Hajek, Cech a Mardal, 2014, s. 143)

3.3 Invazivni metody prenatalni diagnostiky

Biopsie choriovych klkii (CVS) je punkéni metoda, kterou ziskdme material vhodny pro
genetické vySetfeni, optimalni doba je mezi 11. a 14. gestacnim tydnem. Vykon se provadi
tenkou jehlou pod ultrazvukovou navigaci, zpravidla transabdominadlnim pfistupem. Tkan
choriovych klkii umoznuje cytogenetické vysetieni i molekularni analyzu DNA. Aminocentéza
(AMC) neboli odbér plodové vody je punkéni metoda umoziujici genetické vySetfeni,
biochemickou ¢i mikrobiologickou analyzu, nebo molekularni DNA analyzu. Jehlou zavedenou
transabdominalni pod ultrazvukovou navigaci odebirame 10-20 ml plodové vody.
Kordocentéza neboli odbér fetalni krve z pupecnikové vény je dnes nejméné Castou metodou,
muze vSak slouzit pro intravaskularni aplikaci 1€kt pfi terapii nékterych patologickych stavii.
Odebirame 2-4 ml pupecnikové krve. VSechny vyse uvedené metody lze provadét ambulantné,
nicméné jsou spojeny s nizkym rizikem netispé$né punkce, kontaminace ¢i rizika fetalni ztraty
po vykonu (1 %). T¢hotna by o téchto komplikacich pfed vykonem informovana. (Sonnek,

Nicolaides a Jankt, 2012)
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3.4 Indikace ke specializovanému vySetfeni srdce plodu détskym

34.1

kardiologem

Indikace ze strany matky a rodiny

Metabolické vady matky (diabetes mellitus, pregestacni nebo gestacni se Spatnou
kompenzaci, fenylketonurie)

Uzivani 1€kl v gravidité — inhibitory ACE, ¢i nesteroidni antiflogistika, antidepresiva,
antiepileptika, lithium

Téhotenstvi po IVF

Infekce v téhotenstvi (CMV, toxoplazmoza, rubeola, hore¢naté onemocnéni v prvnim
trimestru t€hotenstvi)

Autoimunni onemocnéni matky s pfitomnosti autoprotilatek

Pfitomnost vrozené srdecni vady, kardiomyopatie u matky, otce, sourozencii ¢i
prarodicu

Genetické postizeni u matky nebo vrodiné (myopatie, Marfantiv syndrom,

chromozomalni aberace apod.)

(Klaskova, Janousek, Urbanova a Samanek, 2021, s. 27-32)

3.4.2

Indikace ze strany plodu

Abnormalni nélez pfi screeningovém vySetieni srdce — piitomnd srde¢ni vada,
podezieni na srde¢ni vadu nebo nejasny nélez

Bradykardie mensi jak 100/min nebo tachykardie vic jak 180/min nebo nepravidelna
srde¢ni frekvence plodu

Extrakardidlni vrozena vada

Chromozomalni vada

Pritomnost vypotku nebo hydropsu u plodu, monochorioidalni vicecetné t€hotenstvi
Zvysend nuchdlni translucence

Trikuspidalni regurgitace v prvnim trimestru

Pulzatilni index v ductus venosus v prvnim trimestru nebo jeho nepfitomnost
Neptitomnost nosni klistky

Abnormalita pupecniku nebo placenty

Klaskova, Janousek, Urbanova a Samanek, 2021, s. 27-32)
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Absolutni indikaci ke specializovanému vysetieni srdce plodu détskym kardiologem
pfedstavuje nalez srdecni vady nebo podezieni na ni pfi screeningovém vySetieni. Bez
konzultace détského kardiologa by neméla byt stanovena indikace k umélému preruSeni
téhotenstvi po uplynuti 12 tydnt délky téhotenstvi. T¢hotnd ma pravo (a tim i povinnost)
rozhodnout o dal$im osudu svého t€hotenstvi. Ma moznost v t€hotenstvi pokracovat s tim, Ze
se dit¢ pfi vyznamné vad¢ narodi v nemocnici se specializovanym centrem, nebo muze
téhotenstvi na zaklad¢ informaci o srdecni vad¢ a pfidruzenych anomaliich ukon¢it. (Calda,

Brestak a Fischerova, 2010, s. 278-280)

Komplexni kardiologickou pé&i u novorozencii poskytuji v Ceské republice dvé
superspecializovana centra — FN Motol a FN Brno. Komplexni kardiovaskularni péci véetné
transplantace srdce zajistuje pro celou CR Fakultni nemocnice v Motole dle pozadavkii
uvedenych ve véstniku MZ CR &astka 13/2020 podle paragrafu 112 zakona &islo 372/2011 Sb.
(Ceska kardiologicka spole¢nost)
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4 GENETICKE PRICINY VROZENYCH SRDECNICH VAD

Tato kapitola byla zafazena z divodu koincidence VSV s jinymi genetickymi syndromy ¢i
chromozomalnimi aberacemi. Nékteré VSV nemusi byt zachyceny prenatidlnim screeningem,

ale mohou byt diagnostikovany na zakladé genetického vySetieni.

Vrozené srde¢ni vady se dle literarnich udajt vyskytuji u 8,6/1000 novorozenct. (Liu, Chen a

Zuihlke, 2019)

Vyssi vyskyt malformaci je uvadén u mrtveé narozenych (10 %) nebo u jedincii s jinou anomalii,

zejména v situacich genetickych abnormalit. (Oster, 2013).

V soucasné dobé¢ hraji roli dalsi 2 faktory: 1. pokroky v détské kardiochirurgii, které umoziuji
ptezivani postizenych jedincii do dospélosti (vEetné reprodukénich schopnosti) a 2. stale
efektivnéj$i diagnostika, kterd, s ohledem na sporadicky vyskyt VSV, stile vice vyuziva
genetické metody. V soucasnosti je vice studovana populace dospélych (genetika
kardiomyopatii, genetika arytmii), mezi vrozené izolované defekty geneticky podminéné (tzv.
ne-syndromologické postizeni) patii pouze n€kolik situaci. V praxi prevazuji dédi¢né syndromy
spojené s kardiovaskularnimi malformacemi (tzv. syndromologicka postizeni). Mezi genetické
ptfi¢iny VSV patii odchylky od normalniho diploidniho poctu 46 chromozomil (numericka
chromozomalni aberace — nejznaméjsi je trisomie — tfi chromozomy namisto paru dvou),

strukturalni aberace (pfemisténi — translokace, otoceni — inverze, chybéni — delece) nebo mutace

¢i komplexni variace na vice genech. (Digilio a Marino, 2016)

4.1 Vrozené defekty geneticky podminéné — ne-syndromologicka postiZeni

4.1.1 Defekt siflového septa

Defekt siniového septa (Atrial septal defect — ASD) jako dédi¢ny predstavuje defekt septace
s morfologiii defektu ostium secundum. Clenové rodiny mohou mit dalii defekty — aneurysma
sinového septa, defekt septa komor, postiZeni aortalni ¢i plicnicové chlopné. (Gatzoulis, Webb

a Daubeney, 2011, s.180)
4.1.2 Fallotova tetralogie (TOF)

Fallotova tetralogie (Tetralogy of Fallot — TOF) se manifestuje jako izolovand srde¢ni vada

nebo jako soucast multisystémového onemocnéni. Di Georgetiv syndrom (hypoplazie thymu,
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rozstépové vady obliceje, srdecni vady, mentalni retardace) je zpusoben chybénim ¢asti
chromozomu 22ql11.2 (15 % jedinc s TOF), Downiv syndrom zpiisobeny trisomii 21
chromozomu je zodpoveédny za 7% TOF. Vyssi vyskyt genetickych mutaci je popsan u tzv.
Alagilleova syndromu (cholestaza, pruritus, dysmorfie obliceje). (Gatzoulis, Webb a

Daubeney, 2011, s. 316).
4.1.3 Bikuspidni aortalni chlopein

Bikuspidni aortalni chlopen (Bicuspid Aortic Valve — BAV) je spojena s mutaci NOTCH 1,
prolaps mitralni chlopné ve familiarni formé je spojen s genem pro filamin A — FMNA,

koédovany Xq28. (Gatzoulis, Webb a Daubeney, 2011, s. 224)

4.2 Dédi¢né syndromy spojené s kardiovaskularnimi malformacemi -

syndromologicka postiZeni
4.2.1 Syndrom Noonanové

Syndrom Noonanové je autosomalné¢ dominantni s prevalenci 1:1000 az 2500, v klinickém
obraze dominuje maly vzrist, mentalni retardace, a oblicejovy dysmorfismus (vpaceny koien
nosu, ptdza vicek, epikanty), kratky krk (pterygium colli), Siroky hrudnik az pectus excavatus.
Syndrom je asociovan s vysokym vyskytem srdec¢nich vad (az 80 %), zejména pulmondlni
stendzou (40 %) v dasledku jej dysplasie ¢i defektem septa sini. Mutaci je postizeno az 8

znamych gent, které koduji proteiny signdlni drahy (RAS/MAPK). (Grochové, Groch, 2007b)
4.2.2 Holt-Oramiiv syndrom

Syndrom je charakterizovan dysplasii hornich koncetin, v 80 % jsou pfitomny kardialni defekty
— nejcastéji defekty septa sini nebo komor, pfitomnost Botallovy duceje nebo Siroké spektrum
komplexnich srde¢nich malformaci. Syndrom je disledkem mutace v genu TBXS na
chromozomu 12q2+, v disledku ¢ehoz je porusend exprese gentl kardidlni septace. (Perloff a

Child, 1998, s. 172)
4.2.3 Di-Georgetiv syndrom

Di-Georgetv syndrom se vyskytuje v poméru 1:3000, je zptisoben deleci dlouhého raménka
22. chromozomu. (22q11). Klinicky je charakterizovan hypoplazii thymu (poruchy imunity —

deficit T lymfocytl se sklonem virovym a mykotickym infekcim), abnormality v obliceji,
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roz$tépy, mentalni retardace, terapie (hypokalcemie pii porusSe piistitnych télisek). (Perloff a

Child, 1998, s. 170)
4.2.4 Downiiv syndrom

Downtiv syndrom je charakterizovan ptitomnosti trizomie 21. chromozomu (47, +21),
vyskytuje se v poméru 1:600 novorozencii (s vyraznym vzestupem pii vy$Sim véku matky — az
3:100 u rodic¢ek nad 45 let) a jde o nejcastéjsi lidsky chromozomalni defekt. Klinicky je
charakterizovan typickym tvarem obliceje (Sikmé oc¢ni Stérbiny, epikantus, makroglossie,
dysplasie usnich boltct, tézkd mentdlni retardace, porucha sluchu, posléze je pfitomna i
progresivni demence. Kardialni postizeni zahrnuje nejcastéji atrioventrikualni defekty (kanal),
vedouci k plicni hypertenzi pfipadné komplexni defekty. Volna trizomie je pfitomna v 95 %
v disledku non-disjunkce paru chromozomu pfi tvorbé gamety (meidza). (Otova a Mihalova,

2012, s. 98-105) a (Sipek, 2017)
4.2.5 Turneriv syndrom

Turneriv syndrom se vyskytuje vpoméru 1:2500 a je zpusoben absenci pohlavniho
chromozomu Y (45, X). Nositelem onemocnéni jsou proto pouze divky, typické jsou poruchy
rustu, Siroky krk, poruchy vyvoje gondd (amennorrhea), neurokognitivni poruchy. Az v 50 %
jsou chromozomalni odchylky ve formé tzv. mozaiky (napt. 45, X/46, XX), kdy fenotypicky
obraz tak nemusi byt zcela typicky. Srde¢ni defekty jsou ptitomné u 20-50 % jedinci, nejcastéji
koarktaci aorty projevujici se hypertenzi, dilataci aorty a predCasnou aterosklerézou. (Otova a

Mihalova, 2012, s. 100)

4.2.6 DalSi syndromy

Mezi dalsi, jiz méné Casté syndromy, patii Edwardsiv syndrom (trisomie 18 chromozomu,
47,+18) s malym vzristem, dysmorfii obli¢eje a postizenim intelektu, dale Patautiv syndrom
(trisomie 13 chromozomu, 47, +13) ¢i Klinefelteriv syndrom (nadpocetny X chromozom u
muze, 47,XXY) s eunochoidnaim habitem, neplodnosti a gynekomastii, intelekt nemusi byt

vyznamng¢ postizen. (Grochova, Groch, 2007¢)
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5 GENETICKE TESTOVANI

Rozhodnuti o indikaci genetickych testd je individudlni, fenotyp pfislusné vady ma rtiznou
expresivitu typickych znakt. Sestaveni rodokmenu je pfinosné pouze u monogennich
vrozenych vad s Mendelovskym typem dédicnosti (autosomalni vs gonosomalni, dominantni ¢i

recesivni). (Gatzoulis, Webb a Daubeney, 2011, s.15)

Stanoveni karyotypu je cytogenetické mikroskopické vySetfeni standardniho karyotypu
v metafazi, detekuje variace v poctu chromozomu (trisomie 18, 21), monosomie (45, X) nebo
jiné varianty (47, XXY), mize odhalit vyznamnéjsi translokace ¢i delece. Molekularni
cytogenetické vySetieni zkoumd DNA na chromosomdélni urovni scilem vyloucit
submikroskopické chromozomdlni aberace, které jsou obtizn¢ zachytitelné¢ klasickym
vySetfenim karyotypu. Vyuziva metod tzv. fluorescencni in situ hybridizace (metoda FISH),
kdy fluorescencné znacena sonda hybridizuje s vySetfovanym chromozomem. DalSimi
metodami jsou tzv. komparativni genomova hybridizace, nebo metoda hybridizacnich ¢ipt

pouzivand v detekci mikrodeleci. (Novotny, 2011)

Molekularni genetické vySetfeni detekuje znamé nebo nezndmé mutace na urovni gent,
identifikace znamych mutaci na specifickych genech je pak spojena s vysSim vyskytem
nékterych srde¢nich vad (napt. FBN1 a Marfaniv syndrom, JAG 1 a Alagilliv syndrom,
SCNSA a arytmie typu LQTS, Brugada syndrome ¢i atrioventrikularni blokady). Typickym
nekardialnim ptikladem je cysticka fibréza s mutaci v CTFR genu v alelach u obou rodict.

(Loucky a Zeméanek, 2013) a (Bélobradkova, 2017)
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6 PREHLED NEJVYZNAMNEJSICH VROZENYCH
SRDECNICH VAD

Tato kapitola predstavuje prehled kritickych VSV vcetné jejich patofyziologie, prognozy a

moznosti korekce dané vady.

,,Jako kritické srdecni onemocneéni oznacujeme kazde srdecni onemocneni, které bezprostiedné
ohrozuje dité na Zivoté, a proto vyzaduje okamzZitou a neodkladnou pomoc.” (Klaskova,
Janousek, Urbanova a Samanek, 2021, s. 50). Mezi kriticka srde¢ni onemocnéni patii zejména
nckteré vrozené srdeéni vady, pripadné zavazné poruchy srdecniho rytmu. ,,Do kategorie
kritickych vrozenych srdecnich vad patii celkem 35 % ze vSech VSV. Prevalence kritickych VSV
u zive narozenych je 2,36/1000. Mezi nejcastejsi typy kritickych VSV patii transpozice velkych
tepen, atrezie plicnice, kriticka stendza plicnice nebo Fallotova tetralogie s vyznamnou
stenozou plicnice, kriticka aortdlni stendza, koarktace aorty, totalni anomalni navrat plicnich
Zil s obstrukci, syndrom hypoplastického levého srdce a nékteré dalsi VSV s funkcnée spojenou

komorou. “ (Klaskova, Janousek, Urbanova a Samanek, 2021, s. 50-51).

Typické ptiznaky, které ukazuji na zavaznou kritickou VSV jsou znamky srdec¢niho selhani,
cyandza, nehmatny nebo vyrazné oslabeny pulz, arytmie ¢i srde¢ni zastava. Cyanodza je u
zavazné VSV centralniho typu, vyznacuje se intenzivné nafialovélym zbarvenim kiize a sliznic,
je patrna i v klidu a nemizi po podani kysliku. (Klaskova, Janousek, Urbanova a Samanek,

2021, s. 52).

6.1 Univentricular heart — jednokomorové srdce

Jedna se o Sirokou skupinu patologii s funkcni jedinou komorou (single ventricle — SV), stupeni
malformaci zpravidla neumozniuje tzv. biventrikularni korekci. Mezi tyto stavy fadime:
syndrom hypoplastického levého srdce (HLH), mitralni atrezii (MA), trikuspidalni atrezii (TA),

dvouvtokovou komoru — double inlet ventricle (DIV)
6.1.1 Syndrom hypoplastického levého srdce

Syndrom hypoplastického levého srdce (Hypoplastic Left Heart — HLH) patii spolu s defektem
atrioventrikuldrniho septa mezi nejcastéji diagnostikované vrozené srde¢ni vady, jde o kritickou
srde¢ni vadu neslucitelnou se Zivotem, vyznacuje se hypoplazii levé komory, mezikomorova

pfepazka je intaktni, aortalni a mitralni chlopné jsou stenotické, Casto je pfitomna i koarktace
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aorty a rizny stupenn hypoplazie aortalniho oblouku. Systémova cirkulace je zéavisld na
prachodné tepenné duceji, operace se provadi obvykle né€kolik dni po narozeni s cilem napojeni
obou dutych zil na plicni tepny, ¢imz je srdce zcela vytazeno z plicniho ob&hu a jedind komora
(anatomicky pravd) je zapojena pouze v systémovém obchu (vysledny obraz odpovida tzv.
fontanovské cirkulaci). Vadu nelze kompletn¢ operacné zkorigovat, pooperacni pribeéh byva
komplikovany a mortalita v porovnéni s ostatnimi vadami je vysokd. Toto postizeni spada do
obrazu tzv. jednokomorovych srdci (,,univentricular hearts*), kam jsou fazeny i kritické vady
typu mitralni atrézie (MA) a trikuspidalni atrézie TA). (Feinstein, Benson, Dubin a Cohen,
2012)

6.1.2 Trikuspidalni atrézie

Radi se mezi skupinu tzv. ,,univentricular hearts®. Trikuspidalni chlopef zcela chybi, jedinou
atrioventrikuldrni chlopni je mitralni chlopen, kterd usti do dominantni levé komory, prava
komora je rudimentarni. Zilni navrat jde do pravé sin& a pies defekt siflového septa se krev misi
s okysli¢enou, coz je pti¢inou cyandzy. Ventrikuloarteridlni napojeni je v 70% konkordantni
(zpravidla je pfitomna pulmondlni ¢i subpulmondlni stendza, kterd zvysuje podil cyanodzy), ve
30% pak odstupuje zdominantni komory plicnice (diskordantni zapojeni) Progndza je
nepiiznivd, 10-letd mortalita je 50%. Rozsah malformaci neumoziuje tzv. biventrikuldrni
korekei, proto vSechny chirurgické vykony jsou paliativni a sméfuji k fontanovskému typu
operace nebo totalnimu cavopulmondlnimu spojeni (TCPC). (Feinstein, Benson, Dubin a

Cohen, 2012)
6.1.3 Mitralni atrézie

Onemocnéni se fadi do skupiny ,,univentriculat hearts” a v rdmci $irSiho spektra mize byt
fazeno 1 pod skupinu hypoplastického levého srdce (hypoplastic left heart). Atrioventrikudrni
spojeni je pies trikuspiddlni chlopeit do dominantni pravé komory, leva komora je
hypoplasticka. Pfitomen je defekt septa sini, pfes ktery sméruje okyslicena krev z plicnich zil
do pravé komory a ptes Bottalovu ducej do systémového obéhu. Pokud je pritomen defekt
komorového septa, hemodynamicky obraz je podobny trikuspidalni atrézii. Pokud je
onemocnéni odhaleno az po narozenti, je klinicky pribéh zpravidla fatalni béhem nékolika dnt,
v zavislosti na pritoku pies Bottalovou ducej. Vzhledem k hypoplazii levého srdce neni
binetrikularni korekce moznd, paliativni chirurgické vykony jsou obdobné jako je popsano u

syndromu hypoplastického levého srdce. (Feinstein, Benson, Dubin a Cohen, 2012)
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6.1.4 Dvouvtokova komora

Dvouvtokova komora (Double Inlet Ventricle — DIV). Jde o situaci, kdy vice jak 50 % obou
sini Gsti do dominantni komory (,,single ventricle, druhd komora je zpravidla rudimentarni —
,univentricular heart®), pfi¢emz atrioventrikularni chlopné jsou samostatné nebo se jedna o
jednu spole¢nou. Vzhledem k abnormalni anatomii je ¢asto postiZzen pfevodni systém srdecni.
Klinika je dana stupném plicniho pritoku a pfidruzenych 1€zi, chirurgickéd korekce ma mnoho
variant dle dominujici 1éze, cilem je zachovat adekvatni plicni pritok (spojky), zabranit plicni
hypertenzi (bandaz plicnice) a uvolnit vytokovy trakt (zvétSeni komorového defektu) —

nejcasteji se jedna o fontanovsky typ korekce. (Rao, 2022)

6.2 Cyanotické vady

Zahrnuji nejvice zastoupené a znamé vady typu Fallotovy tetralogie (Tetralogy of Fallot —
TOF), transpozici velkych tepen (TGA), vrozené korigovanou transpozici velkych tepen
(CCTGA), dvouvytokovou pravou komoru (DORV), pulmondlni atrezii (s nebo bez defektu
septa komor PA) a tzv. Absent pulmonary valve syndrom (APVS). Plicni pritok je u téchto vad

zavisly na prichodnosti Bottalovy duceje.
6.2.1 Fallotova tetralogie

Fallotova tetralogie (Tetralogy of Fallot — TOF) je zodpovédnd za 10 % vSech vrozenych
srdecnich vad a spole¢né s transpozici velkych tepen je nejcastéj$i cyanotickou vrozenou
srdecni vadou. Tato malformace obsahuje Ctyfi anatomické nalezy: subpulmonalni
infundibuldrni sten6zu, defekt komorového septa, doprava deviovanou aortdlni chlopen
(nasedajici aorta) a hypertrofii pravé srde¢ni komory (pokud je ptitomen i defekt septa sini,
hovotime o Fallotové pentalogii). Zavaznost jednotlivych ndlezl dava celé spektrum postiZeni:
na jedné stran¢ dominuje defekt septa komor s nasedajici aortou a minimalni stendzou plicnice,
na druhé strané spektra je obstrukce plicnice natolik tésna, Ze nalez odpovida atresii plicnice

s defektem septa komor. (Ven, Bosch, Bogers a Helbing, 2019)

Klinicky se vada projevi cyandézou u novorozence v disledku pravo-levého zkratu, jeji
zavaznost je dana stupném obstrukce vytokového traktu pravé komory (na které se podili i
deviace mezikomorového septa), nastésti prava komora byva normalni velikosti (na rozdil od
atresie plicnice), coz umoziuje radikalni chirurgickou korekci vady. (Fabian a Kachlik, 2020,

5. 39-41)
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Operacni feSeni zahrnuje uzavér defektu komorového septa, odstranéni obstrukce vytokového
traktu pravé komory (valvulotomie chlopné plicnice u déti, pouziti homograftu s plicnicovou
chlopni u adolescenttl) a celou fadu dalsich vykont. V soucasnosti je radikalni operacni feSeni
doporucovano ¢asné, nejdéle pti vzniku symptomd, s cilem normalizace plicniho pritoku, coz
umoziuje rozvoj plicnich tepen. ,,Vada se operuje do 1. roku Zivota ditéte radikalni korekci,
pri které se uzavice komorovy defekt a rozsiri se vytokovy trakt plicnice (Fabian a Kachlik,

2020, s. 185).

U fady nemocnych byly v minulosti provadény paliativni vykony, které mély za cil zvySeni
pritok plicnim fecistém za pouZiti tzv. spojky — klasickou je tzv. Blalock-Taussigova spojka
vytvofena nasitim podklickové tepny na plicnici. Jiné typy spojkovych operaci zahrnuji napf.
Watersonnovu spojku (mezi ascendentni aortou a pravou vétvi plicnice) ¢i Pottsovu spojku
(mezi descendentni aortou a levou vétvi plicnice). Spole€nym problémem spojkovych operaci
je obtizné dosazeni optimalniho plicniho pritoku, ktery mize byt nedostatecny (BT spojky)
nebo naopak pfili§ vysoky vedouci k plicni hypertenzi (Waterson). (Gatzoulis, Webb a
Daubeney, 2011, s. 316-327)

Ptirozena prognéza nekorigované Fallotovy tetralogie je nepfizniva, mortalita je udavana 25 %
do 1 roku, 70 % do 10 let a 95 % do 40 let véku, pric¢inou tmrti je progresivni cyanoza, srdecni
selhani a v pfipadé¢ nahlého Umrti maligni arytmie. Zakladni screeningovou metodou je
echokardiografie, pro zobrazeni patologii pravé komory je pak idedlni magneticka rezonance.
U dospélych pacientl po radikélni korekci je nutné sledovat zejména velikost a funkci pravé
komory a degeneraci homograftu a v€as indikovat reoperaci v piipad¢ vyznamné regurgitace
nebo stendzy. V pokrocilych stadiich onemocnéni je konecnym feSenim transplantace srdce.

(Ven, Bosch, Bogers a Helbing, 2019)
6.2.2 Transpozice velkych tepen

Transpozice velkych tepen (Transposition of Great Arteries TGA) je nejcastéjsi kritikou a
druhou nejcastéjsi (5-7 % vSech VSV) cyanotickou vadou srde¢ni — incidence je udavana 20-
30/100 000 novorozencii. Vada spociva v situaci, kdy aorta odstupuje z pravé komory srdecni
a plicnice odstupuje z levé komory srdecni, plicnice a aorta poté bézi paralelné — chybi typické
kiiZeni, koronarni tepny odstupuji ze sinusi aorty, jejich odstupy i prubéh mohou byt variabilni,
coz muze ztézovat naslednou chirurgickou korekci v ptipadé pribc¢hu mezi aortou a plicnici.

Az v 50 % muze byt pfitomnda dal$i abnormalita: nejcastéji defekt septa komor az ve 40 %,
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obstrukce vytokového traktu levé komory — 25 % ¢i koarktace aorty — 5%). (Fabian a Kachlik,
2020, s. 45-48)

Pokud neni vada diagnostikovana prenatdlné, projevi se cyandzou u novorozence ihned po
porodu (,,blue baby*). Anatomické zapojeni velkych tepen vytvaii dva paralelni krevni ob¢hy,
kdy jedinym mistem pro miseni okyslicené a odkysli¢ené krve je ductus arteriosus Bottali a
sitové septum pres foramen ovale. Pfi podezieni na tuto diagnoézu je nutné podat infuzi
s prostaglandinem E-1 (PGE-1) a u novorozenct provést tzv. balonkovou septostomii — jedna
se o katetriza¢ni roztrZeni sinového septa pomoci balonku zavedené¢ho ptes femoralni ¢i
umbilikdlni Zilu pfes foaramen ovale do levé siné, nafouknutého na cca 3 ml v levé siné a
rychlym staZzenim do pravé siné je vytvorena komunikace mezi pravou a levou sini, coz umozni

udrzet saturaci kysliku mezi 50-80 %. (Fabian a Kachlik, 2020, s. 45-48)

Radikalni operace — arteridlni switch — by méla byt provedena velmi ¢asné — do 2 tydni od
narozeni, protoze piirozeny prub¢h této cyanotické vady je velmi nepfiznivy, mortalita az 70
% do 1 mésice. Historicky prvni typy funk¢énich korekénich operaci podle Mustarda c¢i
modifikace dle Senninga zahrnovaly vytvofeni jakychsi tunelll ¢i rukavia s redirekci pritoku
(tzv. ,atrial switch®), v ptipad¢ ptitomnosti defektu septa komor se provadéla Rastelliho
operace. Zasadni nevyhodou téchto vykonil bylo ponechani morfologicky pravé srdecni
komory v systémové pozici, kde byla vystavena (spoleéne¢ s trikuspidalni chlopni)
systémovému krevnimu tlaku, coz ¢asem vedlo k jejimu selhdni. Komplikujicimi byly i Casté
arytmie (bradykardie — junk¢ni rytmus ¢i siflové tachyarytmie ¢i flutter sini), ¢i stendzy

konduitu mezi pravou komorou a plicnici po Rastelliho operaci. (Marathe a Talwar, 2015)

V soucasnosti je metodou volby je radikéalni anatomicka korekce TGA — zahrnuje pietéti aorty
a plicnice nad sinusy chlopni, korondrni tepny jsou uvolnény s ter¢iky, a reimplantovany do
neo-aorty, velké tepny jsou naSity do spravnych anatomickych pozic. Navzdory vysoké
technické narocnosti anatomické korekce pfinési tato zasadni vyhodu ve spravné anatomické
pozici sini, atrioventrikularnich chlopni i obou srde¢nich komor. Pozdni komplikace zahrnuji
supravalvularni stenézu plicnice v misté jejitho pfesiti (5-25 %), regurgitaci na neo-aortalni

chlopni ¢i koronarni ptihody v ¢asném poopera¢nim obdobi. (Marathe a Talwar, 2015)
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6.2.3 Vrozené korigovana transpozice velkych tepen

Vrozené korigovana transpozice velkych tepen (Congenitally Corrected Transposition of Great
Arteries — CCTGA). Srde¢ni sin€ jsou napojeny opacné (prava sin na levou komoru a leva sin
na pravou komoru srde¢ni), nicméné velké tepny jsou napojeny na nespravné komory (aorta na
pravou komoru a plicnice na levou komoru srdeéni) — tzv. dvoji diskordance. Casto — 60-80 %
— je ptitomen defekt septa komor, ve 30-50% stendza plicnice. Klinické projevy srde¢niho jsou
dény selhanim systémové (anatomicky pravé) komory a jeji trikuspidalni chlopné, piipadné i
podilem ptidruzenych postizeni, zejména defektu septa komor, ktery se podili na cyanoze.
Operacni feSeni je velmi komplexni (,,double switch repair®), pouziti konduitu je spojeno

s nutnosti reoperaci v budoucnu. (Kutty, Danford, Diller a Tutarel, 2018)
6.2.4 Dvouvytokova prava komora

Dvouvytokova prava komora (Double Outlet Right Ventricle — DORV). Jedna se o situaci, kdy
aorta i plicnice odstupuji pfevazné zpravé komory a souCasné je piitomen variabilné
lokalizovany (subaortaln€, subpulmonalné, spolecny ¢i vzdaleny) defekt septa komor.
Lokalizace defektu, anatomické pozice velkych tepen a stupen obstrukce RVOT je zodpovédna
za stupent cyandzy (subpulmonalni VSD) nebo projevl srde¢niho selhani. (Ebadi, Spicer,

Backer a Fricker, 2017)
6.2.5 Atrézie chlopné plicnice

Atrézie chlopné plicnice (Pulmonary Atresia — PA) je velmi komplexni a cyanoticka vada
existuje ve dvou formach: varianta s defektem septa komor, kterd se do ur¢ité miry podoba
Fallotové tetralogii se dvéma funkénimi komorami, a varianta izolovana charakterizovana
hypoplastickou pravou komorou a pfitomnosti oteviené¢ Botallovy duceje (,,non Fallot type®).
Absence komunikace mezi pravou komorou a plicnici veden k hypoperfuzi plic a dalsi atrezii
plicniho feciste, které v ur€itych piipadech neni ani schopno perfundovat celé plice (ndhradni
ob¢h se pak vytvaii kolaterdlami z aorty (Major Aorto Pulmonary Collateral Arteries —
MAPCA). U pokrocilych stavli mize chybét cely kmen plicnice a ob€ vétve plicnice — prava a
leva nemusi byt vzajemné propojeny. Vada je cyanotickd od narozeni, vyzaduje podavani
prostaglandini. Cilem opera¢niho feSeni je zajistit dostatecny pratok plicnim fecistém,
konfluentni plicni fecisté (v opaéném piipade jsou obé plice s odlisSnou vaskularni resistenci),
napojeni pravé komory na plicni tepny (konduit) a uzavér defektu septa komor. To vyZzaduje

nékolik postupnych operaci — prvnim krokem je vytvoteni spojky mezi systémovou cirkulaci a
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plicnim fecistém (napi. Blalock-Taussigovou spojkou), v dalsich sezenich pak napojeni pravé
komory na plicni fecisté a uzavér VSD. Reoperace jsou nezbytné u degenerovanych konduitt
— jejich ponechani vede k selhani pravé komory z ditvodii stenézy plicnice nebo plicnicové

regurgitace. (Gatzoulis, Webb a Daubeney, 2011, s. 328-335)
6.2.6 Chybéjici pulmonalni chlopen

Chyb¢jici pulmondlni chlopen se vyskytuje ve dvou variantach — s defektem septa komor (tzv.
,Fallot type®) a bez defektu septa komor (,,non-Fallot type®). Varianta ,,non Fallot-type* je
extrémné vzacnd, zcela chybi pritok pres plicnici, ktera je hypoplasticka, perfuse plic je dana
priachodnou Bottalovou duceji. Jedna se o extrémné vzacnou vadu, v casném obdobi po
narozeni s riziky kardidlniho selhani, cyanézy a respirdtory disstress syndromu pii tézké

hypoperfuzi plic. (Gatzoulis, Webb a Daubeney, 2011, s. 328-335)

6.3 Ostatni vady

Do této skupiny lze zatfadit onemocnéni aorty (koarktaci aorty (CoA), pferuseny aortalni oblouk
(IAA), persistujici truncus arteriosus (PTA)), dalsi nize uvedené vady (Ebsteinova anomalie,
totalni anomalni ndvrat plicnich zil, atrioventrikularni septalni defekt) a defekty sifiového a

komorového septa.
6.3.1 Koarktace aorty

Koarktace aorty (Coarctation of Aorta — CoA) je komplexni kardiovaskularni postizeni
(popsané Morgagnim na opicich jiz v roce 1760) nejasné priciny. Typickou lokalizaci je oblast
prechodu oblouku aorty a descendentni aorty za odstupem levé a. subclavia, zcela vzacné je
popsana v oblasti bfi$ni aorty. Morfologicky jde nej¢astéji o lokalizovanou stendzu, méné Casty
souvislosti s uzdvérem ductus arteriosus fibromuskularni tkani. Za vyznamnou koarktaci je
povazovan tlakovy gradient nad a pod koarktaci vice jak 20 mmHg). [zolovana forma koarktace
aorty vede k systémové hypertenzi postihujici oblouk aorty a jeho vétve, ale téz koronarni tepny
a soucasn¢ k tlakovému pfetizeni levé srde¢ni komory s jeji hypertrofii a naslednym selhanim.
(Fabian a Kachlik, 2020, s. 49-50). Komplexni forma mlze mit az obraz Uplné pierusené¢ho
aortadlniho oblouku (Interrupted Aortis Arch — TAA). Koarktace aorty doprovazi nékteré
genetické syndromy (TurnerGv syndrom, syndrom Noonanové), ptipadné komplikuje jiné

komplexni VSV.
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Kriticka forma koarktace je tak spojena s vysokym rizikem umrti s mortalitou az 60 % do 2 let
veku, tézka koarktace je spojena s mortalitou 50 % do 30 let véku. Lehka forma muize byt delsi
Cas asymptomatickd a pti dlouhodobém priubéhu vést k srde¢nimu selhdni, intrakranidlnimu
krvéceni, aortalni disekci, infek¢ni endokarditidé a akceleraci koronarni nemoci. Lécba je

chirurgicka nebo katetrizacni. (Ganigara, Doshi a Chikkabyrappa, 2019)

Chirurgické techniky zahrnuji fadu technik podle stupné postiZeni: od resekce stenotického
useku s end-to end anastomo6zou (metoda volby) az po komplexni rekonstrukéni vykony
vyuzivajici perikardidlni zaplaty nebo grafty. Jako optimélni obdobi pro opera¢ni feSeni je
uvadén vek ditéte 2-5 let. Komplikace zahrnuji residualni koarktaci, re-koarktaci, vznik
aneurysmatu ¢i pseudoanurysmatu aorty. Az 80 % nemocnych s koarktaci md soucasné
bikuspidni aortalni chlopeni (spojenou s rizikem postupného rozvoje zadvazné aortalni stendzy
i regurgitace) a ¢ast z nich i dilataci ascendentni aorty, je nutné jejich peclivé sledovani.
Z katetrizacnich technik je dostupna balonkova dilatace, zpravidla doplnéni o implantaci stentu
u rekoarktaci, pfipadné¢ implantace stentgraftu v situaci aneurysmatu komplikujici pfedchozi

intervenci. (Ganigara, Doshi a Chikkabyrappa, 2019)
6.3.2 Preruseny aortalni oblouk

Jde o komplexni zdvaznou vadu, kdy je zcela pferuSen aortalni oblouk, aorta vydava pouze
vétve oblouku aorty, plicnice je pies Botallovu ducej propojena s descendentni aortou. Vada je
Casto spojena s mnoha dal$imi vadami, geneticky je soucasti mikrodelece 22q11. Komplexni
formy této vady maji extrémné nepiiznivou prognoédzu, zejména v pfitomnost VSD. Uzéavér
Bottalovy duceje vede k hypoperfuzi distidlni aorty. Nekorigovana komplexni vada ma
mortalitu az 75 % ihned po narozeni, infuze PGE1 zpomali uzavér duceje, nasledna operace
spociva v end-to-end anastomadze, uzaveéru VSD a resekci subaortalni stendzy. (Sullivan, Rubio,

Johnston a Jones, 2017)
6.3.3 Perzistujici truncus arteriosus

Perzistujici truncus arteriosus (PTA) ptedstavuje velmi Sirokou Skalu situaci, kdy existuje
komunikace mezi aortou a plicnici — jde o jednu cévu s jednou chlopni (,,truncal valve®)
odstupujici ze srdce a nesedajici na defekt komorového septa (s hypertrofii pravé komory),
plicnice jde spolecné s aortou nebo vétve plicnice odstupuji ze vzestupné aorty spole¢né nebo
odpovida atrezii plicnice). Casto je tato vada spojena s koarktaci aorty a piitomnosti Botallovy

duceje. (Gatzoulis, Webb a Daubeney, 2011, s. 271-276).
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Operacni feSeni spociva v odd¢leni plicnice a aorty, sutury aorty, uzaveéru VSD, nasiti konduitu

s chlopni propojujiciho pravou komoru (RVOT) a vétve plicnice.
6.3.4 Defekt atrioventrikularniho septa

Defekt atrioventrikularniho septa (Atrio Ventricular Septal Defect — AVSD) je defekt sifilového
septa zasahujici az do obou srde¢nich komor, pfi¢emz atrioventrikularni chlopei je v pfipadé
komplexniho defektu spole¢na pro pravou i levou komoru srde¢ni, zpravidla 5-ti cipa,
v piipadné dysplastické chlopné je Casto provazena regurgitaci nebo stenézou. Nekomplexni
formy (incomplete ASVD) maji spole¢nou a-v chlopeni se dvéma samostatnymi Gstimi. Vyskyt
této vrozené srdecni vady je spojen s Castym vyskytem Downova syndromu (70-80 %),
v piipad¢ trisomie 21 je CastéjSi komplexni forma defektu. Vada se projevi dusnosti nékolik
tydnil po narozeni v diisledku excesivniho nariistu plicniho pritoku, a to pfimo tmérné velikosti
defektu septa komor a nepfimo umeérné plicni vaskularni resistenci. Dysplastickd spolecna
atrioventrikuldrni chlopenn byva nedomykava. Tato vada byva Casto asociovana s Downovym
syndromem. Lécba je chirurgickéd v prubéhu prvnich 6 mésict tak, aby nedoslo k fixaci plicni
vaskularni resistence (paliativnim vykonem mtize byt i bandaz plicnice s redukci plicniho

pratoku). (Gloan, Legendre, Iserin a Ladouceur, 2018)
6.3.5 Defekt septa komor

Defekt mezikomorového septa (Ventricular Septal Defect — VSD) je nejcastéjsi
hemodymanicky vyznamnou necyanotickou vrozenou srde¢ni vadou — vyskyt je udavan kolem
3-3,5 na 1000 novorozenct. Vyskytuje se jako samostatnd vada nebo miize byt soucasti
komplexni vrozené srde¢ni vady. Z anatomického hlediska rozliSujeme defekty v muskularni
casti komorového septa a defekty v membranosni ¢asti, které jsou lokalizovany subaortalné,
v oblasti mezi pravym a nekoronarnim sinem (z pravé strany pak mohou byt trikuspidalni
chlopni rozdéleny na dvé usti do pravé sin€ nebo do pravé komory). (Fabian a Kachlik, 2020,

5. 34-35)

Vyznamnost této vady je ddna pomérem levo-pravého zkratu, kdy krev zlevé komory je
vypuzovana nejen do aorty, ale téz do pravostrannych srde¢nich oddila (pravé komory) a tato
zkratova cirkulace prochazi pies nizkotlaké plicni fecisté zpét do levé siné a levé komory. Za
arbitralni hranici vyznamnosti je udavan pomér plicniho (Qp) a systémového (Qs) pratoku >
1,5 :1. U novorozenct je za vyznamny zkrat vyZzadujici Casné feSeni povazovan pomér Qp:Qs
> 2,2 : 1, za sttedné vyznamny defekt pak Qp:Qs 1,4-2,2:1 a za nevyznamny defekt Qp:Qs <

1,4:1. Zatimco objemové pretizeni plicni cirkulace je akutné zpravidla dobfe tolerovano,
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objemem pfetizena leva komora u vyznamnych zkratl za¢ne selhavat (pfevaha diastolického
pfetizeni zvySenym preloadem) a projevi se méstndnim krve v plicich az plicnim edémem.

(Miyake, 2020)

Pokud by vSak vyznamny VSD byl ponechédn bez korekce, dojde béhem 1-2 let od narozeni ke
vzniku irreverzibilni obstrukce plicnich kapilar, vzniku plicni hypertenze a nartstu plicni
vaskuldrni rezistence, pokud tato ptrevysi hodnoty systémové rezistence dochazi k obraceni
zkratu z pivodné levo-pravého na pravo-levy (Eisenmengeriv sydnrom) se systémovou
desaturaci, cyandzou a erytrocytdzou. Vyznamné defekty by tak mély byt operovany nebo
uzavirdny katetrizacné ve veéku kolem 5-6 mésicl (prevence irreverzibilni plicni obstrukce),
sttedn¢ vyznamné defekty jsou zpravidla sledovany konzervativné a feSeny pii vzniku plicni
hypertenze a dilatace levé sin€ ¢i levé komory srde¢ni, v ptipadé subaortalnich membranosnich
defektli pfi vzniku aortalni regurgitace. Malé defekty jsou ponechavany ke sledovani, vétSina

z nich se s vékem ditéte zmensuje nebo i zcela vymizi. (Miyake, 2020)
6.3.6 Ductus arteriosus Botalli a aortopulmonalni okénko

Ductus arteriosus Botalli (Botallova ducej — DB) je struktura pivodniho Sestého levostranného
aortalniho oblouku, ktera ve fetalnim véku odvadi okyslicenou krev z placenty z vysokotlakého
plicniho fecisté do aorty a velkého obehu. Pti prvnim nadechu novorozence dojde k poklesu
tlaku v plicnici a ductus se uzavird a posléze se méni na vazivovou strukturu mezi plicnici a
aortou. Klinick4d manifestace zavisi na velikosti levo-pravého zkratu diskrétni a malé defekty
jsou spiSe nahodnym nalezem, Casto az v dospélosti, sttedné velky zkrat mtze vést k plicni
hypertenzi ¢i srdecnimu selhani, nicméné pouze velky defekt s vyznamnym zkratem je ohrozen
vznikem irreverzibilni plicni hypertenze a Eisenmengerovym syndromem. Intervence je
doporucovana ve veku do 1-2 let, v dneSni dob¢ nejcastéji katetrizacni technickou (implantace

specialniho occluderu do defektu). (Barnes, Mitchell a Tweddell, 2011)

Aortopulmonalni okénko je definovano pfitomnosti komunikace mezi vzestupnou aortou a
plicnici, defekt je zpravidla velky, nalez je Casto spojen s dal$imi anomaliemi (Falottova
tetralogie, VSD), feSeni je chirurgické (sutura nebo zaplata). (Barnes, Mitchell a Tweddell,

2011)
6.3.7 Valvularni aortalni stenoza

Nejcastéji se jedna o bikuspidni aortalni stendzu, asi v 5 % pak o unikuspidni aortalni chlopen.

Jedna se o nejcastéjsi vrozenou anomalii. Geneticky podil je zjevny (autosomélné dominantni
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— proto je doporucovan geneticky screening), klinickd manifestace onemocnéni je velmi
variabilni (variabilni penetrace) - pouze 1 z 50 déti s bikuspidni aortdlni sten6zou vyzaduje
intervenci v détském véku (balonkova dilatace stendzy). U kritické aortdlni stendzy je
systémovy pritok zavisly na tepenné duceji. Objem krve, ktery nedokaze leva komora piecerpat
se zkratem ptes foramen ovale, pravou sift a komoru, dostava do plicnice a pies tepennou duce;j
pravolevy zkratem zasobuje descendentni aortu. Metodou volby je katetrizacni balonkova
valvuloplastika, v n¢kolika centrech na svété se tento vykon vzacné provadi intrauterinné,
s cilem zabranit hypoplazii levého srdce. Onemocnéni vyZzaduje kardiologickou dispenzarizaci,
pfirozena progrese onemocnéni vede k vyznamné aortalni stendze ¢i regurgitaci jiz ve véku
kolem 50 let, kdy spliiuje indikacni kritéria pro intervenci (chirurgickéd nadhrada aortalni chlopné
(SAVR) nebo transkatetrova implantace aortalni chlopné — TAVI). (Polék, Loucky a Tomek,
2017, s. 172-175)

6.3.8 Subvalvularni a supravalvularni stenéza aorty

Subvalvularni stendza aorty je nejCastéji tvorena akumulaci fibro-elastické tkang ve vytokovém
traktu levé komory, kde vytvaii fibrozni membranu ¢i prstenec. Jde o pomalu progredujici
postizeni vedouci k hypertrofii levé komory. Indikaci k opera¢nimu feseni jsou symptomy nebo
nartist gradientu ve vytokovém traktu levé komory (hodnoty nad 50 mmHg vrcholového a 30
mmHg stfedniho gradientu). Vzhledem k rizikiim myectomie (aortalni regurgitace, rekurence
obstrukce) je u diskrétnich forem zkouSena i prostd balonkova dilatace. (Sullivan, Rubio,

Johnston a Jones, 2017)

Supravalvularni stenéza aorty je nejméné Castou formou obstrukce vytokového traktu levé
komory (left ventricle outflow tract — LVOT), nejcastéji postihuji oblast tzv. sinotubularni
junkce. Existuje vice variant postizeni, Casto ve spojeni s dalSimi kardidlnimi (soucast
generalizované arteriopatie) ¢i nekardidlnim postizenim (Williamsiv syndrom). Indikace
k opera¢nimu feSeni predstavuji symptomatic¢ti nemocni nebo vysoky gradient (vrcholovy nad

70 mmHg, stfedni nad 50 mmHg). (Sullivan, Rubio, Johnston a Jones, 2017)

Aneurysma Valsvalvova sinu nej¢astéji postihuje pravy koronarni sinus v rizném rozsahu, jeho
vyznam spociva v koincidenci s pfidruzenymi defekty: defektem septa komor (30-60%),
aortalni regurgitaci (20%) nebo bikuspidni aortalni chlopni. Tento nalez je spojen s rizikem
ruptury, nejcastéji tak vzniké zkrat do pravé komory. Mezi dalsi patologie, které postihuji kofen
aorty, patii aneurysma membranosniho septa komor, prolaps aortalniho cipu ¢i dilatace kotene

aorty s rizikem disekce aorty (Marfaniiv syndrom). (Sullivan, Rubio, Johnston a Jones, 2017)
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6.3.9 Mitralni stendza, cor triatriatum

Mitralni sten6za (MA) je jako izolovand a vrozend vada velice vzacna, zpravidla
diagnostikovana v dospélosti jako porevamaticka vada. V ramci stavii, kdy je poruSené plnéni
levé komory, se mitralni sten6za poji s tzv. cor triatriatum, kdy leva sifi je membranou rozdélena
na dvé ¢asti — plicni zilni oddil a vlastni levou siii. Stupen obstrukce poté ovliviiuje symptomy
— dominujici jsou projevy méstnani v plicich a v pfipadé ptidruzenych defektt septa sini nebo
komor se mtize projevit i cyanozou. U komplexnich forem je progndza nepiizniva (mortalita az
75 %), a proto je indikace k chirurgické resekci membrany s korekei dalSich patologii. (Kumar

a Makhija, 2017)
6.3.10 Steno6za chlopné plicnice

Valvularni stenoza plicnice jako izolovana vada ptedstavuje cca 7-10 % vSech VSV, nejcastéji
se jednd o fuzi cipli chlopné, méné Casto o dysplastickou chlopen. Stendza plicnice je Casto
nalézdna u geneticky podminénych chromozomadlnich onemocnéni (Noonaniiv syndrom,
Williamstv syndrom). Kriticka stendza plicnice s hypoplastickou pravou komorou je
cyanotickd vada (pravo-levy zkrat pres foramen ovale) a vyzaduje urgentni feSeni
(valvulotomie, ptipadné arteridlni shunt na plicnici), v pfipadé izolované mirné vady je tato
Casto zjisténa az v dospélosti a zpravidla feSena jednoduchou balonkovou dilataci. (Amoozgar,

2017)
6.3.11 PostiZeni trikuspidalni chlopné — Ebsteinova anomalie

Ebsteinova anomalie je malformace trikuspidalni chlopné charakterizovana apikalnim posunem
septalniho cipu s omezenym pohybem (adherence k myokardu), dilataci trikuspidalniho anulu
a dilataci a ztencenim ,,atrializované* ¢asti pravé komory. Tato abnormalita piedstavuje cca 1
% vSech vrozenych srde¢nich vad. Onemocnéni se projevi ¢asto az v dospivani, a to projevy
pravokomorového srde¢niho selhani, arytmiemi (sifiové ¢i komorové tachykardie) ¢i ndhlou
smrti. Cyanoza je projevem pravolevého zkratu pres defekt septa sini. Chirurgicka korekce je
moznd, zahrnuje uzavér defektu septa sini, plikaci atrializované casti pravé komory,
rekonstrukci ¢i ndhradu trikuspidalni chlopné a zmenSeni pravé sing, v nékterych ptipadech je
provadéno i cavopulmonalni spojeni (tzv. ,,1,5 ventricle repair*). (Derani, Mora, Nelson, Haile

a O’Leary, 2015)
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6.3.12 Defekt septa sini ostium secundum

Defekt mezisinového septa (Atrial Septal Defect — ASD) piedstavuje pfimou komunikaci mezi
pravou a levou sini srde¢ni, coZz je provazeno zkratem v podobé miseni okyslicené krve
ptitékajici do levé sin€ z plicnich zil s odkyslicenou systémovou zilni krvi pfitékajici z horni a
dolni duté zily a také cestou sinus venosus. Jedna se o ¢astou necyanotickou VSV (incidence
kolem 1 %), s ur€itym vztahem k vyskytu Downova syndromu. (Fabian a Kachlik, 2020, s. 32-
34)

Morfologie defektu je rozli€nad — od nejcastéji se vyskytujiciho centralné uloZzené¢ho defektu
(oblast foramen ovale), smérem k defektiim ulozenym pfi Gsti vena cava superior (sinus
venosus superior) nebo vena cava inferior (sinus venosus inferior). Pfi vyskytu mnohocetnych
defektl hovofime o fenestraci mezisinového septa. ASD je charakterizovan pfitomnosti
klidového levo-pravého zkratu s recirkulaci okyslicené krve v malém ob&hu. U novorozenct je
nalez ASD casto ndhodny, na podklad¢ Selestu, zcela vzacny byvéa obraz srdecniho selhani
s dusnosti pti vyrazné hyperkinetické cirkulaci a diastolickému pietizeni levé komory. V détstvi
a dospivani se vada projevi lehkou dusnosti, na kterou jsou vSak nositelé¢ této vady dobie

adaptovani. (Gloan, Legendre, Iserin a Ladouceur, 2018)

Indikaci ke uzavéru ASD je pfitomnost levopravého zkratu nad 50 %, pfitomnost plicni
hypertenze a dilatace ¢i dysfunkce pravé srdecni komory — morfologicky je v téchto ptipadech
rozmér defektu nad 10 mm. V soucasnosti je preferovan katetrizatni uzavér ASD pomoci
occludert, které maji levosinovy a pravosinovy disk spojeny krckem, jehoz rozmér odpovida
velikosti defektu. Pro ucely posouzeni moznosti katetrizaéniho uzaveéru ASD je dilezita
pfitomnost tkan¢ u okraji defektu, kterd umoznuje ukotveni uzdvéru — tzv. occluderu, jeji
absence, zejména v posteriorni oblasti sing, je povazovana za kontraindikaci katetrizacniho
vykonu. V pfipad¢ neschidnosti katetrizaéniho uzavéru je mozné indikovat kardiochirurgicky
uzaver ASD. V piipad€ ponechani ASD postupné dochazi ke vzniku plicni hypertenze, dilataci
a dysfunkci pravé komory srde¢ni a sekundarné ke vzniku trikuspidéalni regurgitace, asi ve 20
% vznika fibrilace sini, jejiz incidence stoupa az k 60 % ve vy$sim véku. (Gloan, Legendre,

Iserin a Ladouceur, 2018)

ASD mize byt spojeny s anomalnim vyusténim plicnich zil do pravé sin€ (nejcastéji prava horni
plicni zila, horni duta zila), coz je provazeno pravo-levym zkratem. Vzacné jde o komplexni
formu totalniho anomalniho vyusténi plicnich zil (TAPVC), tento nalez vyzaduje chirurgickou

korekci (redirekce). Jedna se o cyanotickou vadu vyzadujici podavani PGEI a chirurgickou
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korekci v prvnim mésici zivota, pfi niz je provedena redirekce plicnich zil do levé siné a
odstranény ptidruzené defekty. Problematické jsou varianty s obstrukei plicnich zil v disledku
zalomeni (vedou k plicni hypertenzi a zhorSeni cyanodzy). Jako tzv. Scimitar Syndrom oznacuje
anomalni vyusténi pravostrannych plicnich zil spole¢nym tunelem do dolni duté Zily, Casto
spojeny s hypoplazii pravé vétve plicnice a pravé plice (nazev je odvozen od turecké Savle diky

specifickému RTG nélezu. (Gloan, Legendre, Iserin a Ladouceur, 2018)
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7 VYZKUMNA CAST

V této casti je popsana metodika sbéru dat a jejich zpracovani metodou kvantitativniho
vyzkumu. Data byla ziskdna z databaze détského kardiocentra v Motole a obsahuji idaje za
celou Ceskou republiku, tedy i za Brnénské pracovistd. V dal§i &asti prace byla data
vyhodnocena pomoci statistického zpracovani, pficemz byly pfedem stanoveny jednotlivé
pracovni hypotézy a tyto nasledné testovany. Dosazené vysledky byly v diskuzi porovnany

s dostupnymi literarnimi zdroji, které se obdobnou problematikou zabyvaji.

Byla retrospektivé zpracovana data tykajici se predpokladaného a skutecného vyskytu
zavaznych vrozenych srde¢nich vad, kdy timto terminem rozumime nutnost jejich feSeni
v prvnim roce Zivota, v souborech jsou poéty diagnostikovanych srde¢nich vad v Ceské
republice a pocty operaci a intervenci. Cely soubor byl dale analyzovan podle jednotlivych
diagnéz, a to v jednotlivych letech v obdobi 2000-2021. Specificky bylo sledovano, zda
prenatalni screening vedl k zvySeni podilu umélého preruSeni te¢hotenstvi, respektive poctu

narozenych déti se zadvaznou VSV, a také byl sledovan pocet operaci pro tyto diagnozy.

7.1 Cil prace

Cilem prace bylo zjistit piedpokladany a skute¢ny vyskyt zavaznych VSV v dlouhodobém
mortalitou, vyzaduji pfesnou diagnostiku, okamzitou 1é€bu projevl srde¢niho selhani a cyandzy
a ve vetsing piipadu i urgentni katetrizacni intervenci nebo ¢asnou kardiochirurgickou operaci.

Hodnotit budeme soubor vice jak 10 000 diagnostikovanych VSV za obdobi let 2000-2021.

V této souvislosti byl hodnocen zachyt zadvaznych vrozenych srde¢nich vad v prenatalnim
screeningu, a to jak celkové¢, tak u jednotlivych vad a zjistén podil umélého pieruSeni

téhotenstvi u konkrétni srdec¢ni vady.

Byl sledovan pocet kardiochirurgickych operaci a katetrizacnich intervenci u novorozenct

s kritickou vrozenou srde¢ni vadou a zhodnoceny dlouhodobé trendy v poctu téchto vykond.
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7.2 Prizkumné cile a otazky

Na zakladé zvolené¢ho tématu byly v prizkumné Casti stanoveny nasledujici cile, které by

prokézaly prospésnost prenatalniho screeningu:

Cil ¢. 1: Zjistit data tykajici se vyskytu kritickych vrozenych srde¢nich vad v pribéhu
jednotlivych let za obdobi 2000-2021—a to rozborem udajti z databaze Détského kardiocentra
Motol.

Cil ¢&. 2: Prokézat, zda prenatalni screening ovlivnil zachyt zavaznych vrozenych srdec¢nich vad,

pocty UPT

V ramci tohoto cile byly stanoveny nasledujici pracovni hypotézy:

Hoi: Prenatalni screening nezvysil zachyt kritickych vrozenych srde¢nich vad ve sledovaném

obdobi 2000-2021

Ha1: Prenatalni screening zvysil zachyt kritickych vrozenych srde¢nich vad ve sledovaném

obdobi 2000-2021

Ho:2: Pocet uméle prerusSenych téhotenstvi ve vztahu k poctu novorozencti s VSV se v letech

2000-2021 nezvysoval

Haz: Pocet uméle preruSenych téhotenstvi ve vztahu k po¢tu novorozencti s VSV se v letech

2000-2021 zvySoval

Cil ¢. 3: Zjistit dlouhodobé trendy v poc¢tu kardiochirurgickych operaci a katetrizacnich

intervenci

V ramci tohoto cile byly stanoveny néasledujici pracovni hypotézy:

Hoas: Pocet kardiochirurgickych operaci pro kritické vrozené srdecni vady se ve sledovaném

obdobi 2000-2021 nezvySoval

Has: Pocet kardiochirurgickych operaci pro kritické vrozené srdecni vady se ve sledovaném

obdobi 2000-2021 zvySoval

Ho4: Pocet katetrizacnich intervenci pro kritické vrozené srde¢ni vady se ve sledovaném obdobi

2000-2021 nezvysoval

Haa4: Pocet katetriza¢nich intervenci pro kritické vrozené srde¢ni vady se ve sledovaném obdobi

2000-2021 zvySoval
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8§ METODIKA

Diplomova préace na téma Vyskyt kritickych vrozenych srde¢nich vad u novorozenct v letech
2000-2021 je praci teoreticko prizkumnou. Pfed zahajenim prace byla provedena podrobna
reSerSe dostupné literatury, nicméné literarni data byla ¢asto neuplna nebo pfili§ obecna a
nevztahovala se k jednotlivym diagnézam. Z tohoto divodu bylo vyuzito moznosti ziskat
uvedena data prostiednictvim Détského kardiocentra Motol, které bylo zalozeno v roce 1977 a
od té doby poskytuje komplexni péci kazdému ditéti s VSV, a to v€etné kardiochirurgickych
operaci. Koncentrace této péce do jednoho centra je vysoce oceniovdna i v zahrani¢i a diky této

spolupréci bylo mozno ziskat dostatecné homogenni, reprezentativni a nezavisla data.

8.1 Sbér dat

Statisticky soubor tvotila data z databaze détského kardiocentra Motol, zafazeny byly vSechny
kritické vrozené srde¢ni vady diagnostikované v jednotlivych letech za obdobi let 2000-2021.
Hodnocen byla data tykajici se pocCtu jednotlivych VSV podle diagnéz, poctu
diagnostikovanych VSV pomoci prenatalniho screeningu, pocet uméle preruSenych t€hotenstvi
z diivodu nélezu zédvazné VSV pro kazdou jednotlivou vadu. Zatazena do hodnoceni byla data
tykajici se celkového poctu kardiochirurgickych operaci a katetrizacnich intervenci za obdobi
let 2000-2021. Nektera data za obdobi let 2019-2021 nebyla dostupna — jednalo se o obdobi
pandemie COVID-19, coz vedlo k negativnimu ovlivnéni dostupnosti zdravotni péce obecné a
ke zkresleni dat. Akutni intervenéni vykony a kardiochirurgické operace byly provadény bez
omezeni, tato data byla proto v praci zahrnuta. Poskytnutd data neobsahovala Zadné osobni

citlivé udaje.

8.2 Metody statistického Setieni

Predpokladali jsme, Ze vyvoj zkoumanych veli¢in je linearni v Case, tudiz trendy byly
modelovany pomoci linearni regrese. Odhady parametrti piimky (posunuti a smérnice) byly
vypocteny metodou nejmensich ¢tverci. Dale byly odhady parametrii otestovany pomoci t-
statistiky. Pro nés byl dulezity odhad smérnice, jelikoz ten urcuje piipadny trend. Nulova
hypotéza byla, ze parametr je roven nule, alternativa byla, Ze je parametr riizny od nuly. Pokud

byla hladina vyznamnosti u odhadu smérnice mensi nez 0,05 mohli jsme mluvit o statisticky
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vyznamném narustu (odhad smérnice je kladny) resp. poklesu (odhad smérnice je zdporny). Pii
nartstu roku o jeden se zavisle proménna zméni o smérnici. K vypoctiim byl pouzit statisticky

program Statistica. (Petrie a Sabin, 2000)
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9 ANALYZA DAT

V této Casti prace uvadime pocty novorozencii s vyznamnou vrozenou srde¢ni vadou, a to

v obdobi let 2000-2021, a to jak celkove, tak pro jednotlivé diagn6zy. U jednotlivych diagnoz

je dale sledovano, zda nalez zadvazné VSV pii prenatalnim screeningu vedl k umélému preruseni

téhotenstvi nebo nikoliv. Pro lepsi pfehlednost uvadime néktera data téZ i v podobé grafi.

9.1 Pocet novorozencii v Ceské republice v letech 2000-2021

Tabulka 1 - Poéty novorozencii v Ceské republice v letech 2000-2021

Rok Pocet novorozencu | Pocet novorozenci v
absolutné tisicich

2000 | 90910 91

2001 | 90715 91

2002 | 92786 93

2003 | 93685 94

2004 | 97929 98

2005 | 102211 102
2006 | 105831 106
2007 | 114 600 115
2008 | 119570 120
2009 | 118348 118
2010 | 117153 117
2011 | 108 673 109
2012 | 108 576 109
2013 | 106 751 107
2014 | 109 860 110
2015 | 110764 111
2016 | 112663 113
2017 | 114405 114
2018 | 114036 114
2019 | 111044 111
2020 | 108907 109
2021 | 110360 110
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Pocet novorozencii v letech 2000-2018 silné kolisal, zatimco v letech 2000-2003 se pohyboval
mezi 90-95 tisici, od roku 2006 trvale piekracuje 105 tisic, maxima dosahl v roce 2008 poctem

120 tisic novorozencu.
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9.2 Predpokladany vyskyt zavaznych vrozenych

srdecnich vad u

novorozenci v letech 2000-2021, pocty operaci a Kkatetriza¢nich

intervenci

Tabulka 2 - Predpokladany vyskyt zavaznych vrozenych srde¢nich vad u novorozenci v letech
2000-2021, pocty operaci a katetriza¢nich intervenci

Rok VSV expected | Chirurgické Katetriza¢ni
operace intervence
2000 484 423 115
2001 483 450 138
2002 494 447 146
2003 498 458 162
2004 521 479 215
2005 544 447 198
2006 563 431 184
2007 610 447 180
2008 636 441 169
2009 630 416 156
2010 623 432 213
2011 578 462 218
2012 578 511 210
2013 568 514 230
2014 584 477 221
2015 589 495 219
2016 599 487 239
2017 609 482 243
2018 607 509 286
2019 597 472 284
2020 586 447 261
2021 595 480 287
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Pocty kardiochirurgickych operaci
a katetrizacnich intervenci
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Graf 1 - Celkové pocty kardiochirurgickych operaci a katetriza¢nich intervenci v jednotlivych
letech 2000-2021

Ptedpokladany vyskyt kritickych VSV (VSV expected) predstavuje kvalifikovany odhad na
zakladé dlouhodobych dat, proto je jejich vyskyt umérny poctu novorozencii. Pocet
kardiochirurgickych operaci kolisa v jednotlivych letech minimaln¢, pohybuje se roéné mezi
400-500 vykony, vliv mize mit i odliSné zastoupeni nékterych vzacnych zavaznych VSV.
Naopak pocet katetriza¢nich intervenénich vykont plynule nartistd ze zhruba 120 vykont na
vice jak dvojnasobek v poslednich letech. Jeden novorozenec miiZze podstoupit jak chirurgicky,

tak katetrizacni vykon nebo vice kardiochirurgickych operaci
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9.3 Zachyt zavazinych vrozenych srde¢nich vad vramci prenatalniho

screeningu

Tabulka 3 - Zachyt zavaznych vrozenych srde¢nich vad v prenatalnim screeningu — absolutni
pocty, relativni Cetnost ve vztahu k o¢ekavanému poctu VSV (VSV expected)

Rok Prenatalni detekce VSV expected Detection rate %
2000 94 484 19,4
2001 118 483 244
2002 141 494 28,5
2003 151 498 30,3
2004 156 521 29,9
2005 136 544 25
2006 153 563 27,2
2007 224 610 36,7
2008 200 636 314
2009 230 630 36,6
2010 268 623 43
2011 225 578 38,9
2012 270 578 46,8
2013 261 568 46
2014 292 584 50
2015 274 589 46,5
2016 288 599 48,1
2017 287 609 47,1
2018 300 607 49,4
2019 321 597 53,7
2020 309 586 52,7
2021 320 595 53,7

Detection rate ptedstavuje podil zachycenych ve vztahu k pfedpoklddanému poctu VSV
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Predpokladany vyskyt vrozenych srdeénich vad a pocet
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Graf 2 - Piedpokladany pocet zavaznych vrozenych srdecnich vad a pocet odhalenych VSV
pfi prenatalnim screeningu (absolutni pocty)

Z grafu je patrny vice jak dvojnasobny zachyt kritickych vrozenych srde¢nich vad v poslednich
letech, celkové je takto zachyceno vice jak 50 % kritickych VSV. V¢asny zachyt tak umoziuje
doptedu planovat akutni kardiochirurgickou operaci ¢i katetriza¢ni intervenci u kritickych vad,
pfipadné dédva moznost po individudlnim rozhodnuti matky podstoupit umélé preruseni

téhotenstvi u nejkomplexnéjSich VSV nebo VSV s nepiiznivou prognézou.
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9.4 UNIVENTRICULAR HEART - JEDNOKOMOROVE SRDCE

Mezi tyto stavy byly zatazeny: syndrom hypoplastického levého srdce (HLH), mitralni atrezie

(MA), trikuspidalni atrezie (TA), dvouvtokova komora — double inlet ventricle (DIV)

9.4.1 Hypoplastické levé srdce

Tabulka 4 - Incidence syndromu hypoplastického levého srdce, pocet umélého pieruseni

téhotenstvi (UPT) a pocet novorozencll (novorozenci) v jednotlivych letech

Rok Hypoplastické levé srdce | Hypoplastické levé | Hypoplastické levé
celkem srdce UPT srdce novorozenci
2000 26 16 10
2001 32 18 14
2002 25 19 6
2003 28 20 8
2004 26 19 7
2005 10 6 4
2006 22 18 4
2007 35 28 7
2008 22 13 9
2009 30 25 5
2010 39 35 4
2011 18 15 3
2012 25 19 6
2013 27 23 4
2014 20 14 6
2015 23 22 1
2016 25 22 3
2017 22 16 6
2018 27 18 9

Data za obdobi let 2019-2021 nebyla zatazena
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Graf 3 - Incidence syndromu hypoplastického levého srdce, pocet umélého pieruseni
téhotenstvi (UPT) a pocet novorozencii (novorozenci) v jednotlivych letech

Roc¢né je diagnostikovano kolem 20 ptipadil, piicemz cca u 2/3 je t€hotenstvi umele ukonceno

z vySe uvedenych divoda.
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9.4.2 Trikuspidalni atrézie

Tabulka S - Incidence trikuspidalni atrézie, pocet umélého preruSeni t¢hotenstvi (UPT) a pocet
novorozencl (novorozenci) v jednotlivych letech

Rok Trikuspidalni atresie | Trikuspidalni atresie | Trikuspidalni atrezie
celkem UPT novorozenci
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Data za obdobi let 2019-2021 nebyla zatazena
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Trikuspidalni atrézie

16
14
12

10

15
3
10
9 9
8 8 8 8
7 7 7 7 7 7 7
6 6 6 6 6 6
5 5 5 5 5 5 5 5 5
4 4 4 4 4
3 3 3 3
2 2 2 2 2 22 2 2 2 2 2
0
o N | I I

2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018

(o]

)]

N

N

mTA celkem m®mTAUPT mTA novorozenci

Graf 4 - Incidence trikuspidalni atrézie, pocet umélého preruseni téhotenstvi (UPT) a pocet
novorozencl (novorozenci) v jednotlivych letech

Incidence trikuspidalni atrezie je do 10 pfipadii rocné, vzhledem ke komplexnosti vady je v 80

% voleno umélé preruseni t€hotenstvi.
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9.4.3 Mitralni atrézie

Tabulka 6 - Incidence mitralni atrézie, po¢et umélého preruSeni té¢hotenstvi (UPT) a pocet
novorozencl (novorozenci) v jednotlivych letech

Rok Mitralni atrezie | Mitralni atrezie | Mitralni atrezie
celkem UPT novorozenci
2000 5 1 4
2001 3 0 3
2002 4 1 3
2003 7 4 3
2004 5 1 4
2005 2 0 2
2006 1 1 0
2007 4 1 3
2008 5 2 3
2009 4 3 1
2010 3 2 1
2011 4 2 2
2012 1 1 0
2013 3 2 1
2014 2 2 0
2015 5 4 1
2016 1 1 0
2017 5 3 2
2018 6 3 3

Data za obdobi let 2019-2021 nebyla zatazena
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Graf 5 - Incidence mitrdlni atrézie, po¢et umélého pteruseni tehotenstvi (UPT) a pocet
novorozencl (novorozenci) v jednotlivych letech

Incidence mitralni atrezie je do 10 ptipadi rocné, kvili neptiznivé progndze mitralni atrézie je

vétSina té¢hotenstvi ukoncena umélym prerusenim téhotenstvi.
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9.4.4 Double inlet ventricle

Tabulka 7 - Incidence dvouvtokové komory, pocet umélého pieruseni téhotenstvi (UPT) a
pocet novorozenci (novorozenci) v jednotlivych letech

Rok Dvouvtokova komora | Dvouvtokova komora | Dvouvtokova komora
celkem UPT novorozenci
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Dvouvtokova komora (DIV)
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Graf 6 - Incidence dvouvtokové komory, pocet umélého preruseni téhotenstvi (UPT) a
pocet novorozenctli (novorozenci) v jednotlivych letech

Roc¢né je odhalena tato komplexni vada cca u 10 piipadii, vzhledem k neptiznivé prognoze a
nemoznosti kompletni korekce vady (Fontanovska cirkulace po TCPA, residualni DSK) je

podil umélého preruseni t€hotenstvi u této vady v soucasnosti nad 60 %.
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9.5 CYANOTICKE VADY

Zahrnuji nejvice zastoupené a znamé vady typu Fallotovy tetralogie (Tetralogy of Fallot —
TOF), transpozici velkych tepen (TGA), vrozené korigovanou transpozici velkych tepen
(CCTGA), dvouvytokovou pravou komoru (DORV), pulmondlni atrezii (s nebo bez defektu
septa komor — PA) a tzv. Absent pulmonary valve syndrom (APVYS).

9.5.1 Fallotova tetralogie

Tabulka 8 - Incidence Fallotovy tetralogie, pocet umélého preruseni téhotenstvi (UPT) a pocet
novorozencl (novorozenci) v jednotlivych letech

Rok Fallotova  tetralogie | Fallotova tetralogie | Fallotova tetralogie
celkem UPT novorozenci
2000 25 2 23
2001 26 2 24
2002 33 4 29
2003 27 5 22
2004 27 2 25
2005 27 5 22
2006 26 1 25
2007 29 5 24
2008 25 4 21
2009 31 3 28
2010 26 3 23
2011 24 5 19
2012 28 7 21
2013 18 7 11
2014 23 4 19
2015 15 2 13
2016 19 2 17
2017 30 5 25
2018 25 5 20

Data za obdobi let 2019-2021 nebyla zatazena
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Fallotova tetralogie (TOF)
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Graf 7 - Incidence Fallotovy tetralogie, pocet umélého preruseni te¢hotenstvi (UPT) a pocet
novorozencl (novorozenci) v jednotlivych letech

Ro¢né je diagnostikovano 20-30 ptipadld s Fallotovou tetralogii, asi ve 20 % je divodem

umélého preruseni t¢hotenstvi.
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9.5.2 Transpozice velkych tepen

Tabulka 9 - Incidence transpozice velkych tepen, pocet umelého preruseni t€¢hotenstvi (UPT)
a pocet novorozencu (novorozenci) v jednotlivych letech

Rok Transpozice velkych tepen | Transpozice Transpozice velkych
celkem velkych tepen UPT | tepen novorozenci
2000 31 1 30
2001 26 1 25
2002 31 2 29
2003 32 3 29
2004 34 1 33
2005 29 3 26
2006 34 2 32
2007 34 6 28
2008 36 3 33
2009 33 3 30
2010 34 1 33
2011 28 1 27
2012 35 6 29
2013 29 2 27
2014 35 6 29
2015 31 1 30
2016 32 1 31
2017 27 4 23
2018 43 3 40

Data za obdobi let 2019-2021 nebyla zatazena
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Transpozice velkych tepen (TGA)
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Graf 8 - Incidence transpozice velkych tepen, pocet umélého preruseni téhotenstvi (UPT) a
pocet novorozenctli (novorozenci) v jednotlivych letech

Kazdoro¢né je diagnostikovano 30-40 ptipadd stouto vadou. Podil umélého pieruseni

téhotenstvi je nizky do 10 % - jedna se o korigovatelnou vadu.
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9.5.3 Vrozené korigovana transpozice velkych tepen

Tabulka 10 - Incidence vrozen¢ korigované transpozice velkych tepen, pocet umeélého
preruSeni té¢hotenstvi (UPT) a pocet novorozenci (novorozenci) v jednotlivych letech

Rok Vrozené korigovana | Vrozené Kkorigovana | Vrozené Kkorigovana
transpozice tepen | transpozice tepen UPT | transpozice tepen
celkem novorozenci

2000 3 0 3
2001 3 1 2
2002 2 1 1
2003 1 0 1
2004 2 1 1
2005 3 1 2
2006 1 0 1
2007 1 1 0
2008 3 0 3
2009 2 0 2
2010 3 2 1
2011 2 1 1
2012 3 1 2
2013 2 1 1
2014 1 1 0
2015 0 0 0
2016 4 1 3
2017 2 0 2
2018 4 1 3

Data za obdobi let 2019-2021 nebyla zatazena
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Vrozené korigovanad transpozice velkych tepen (CCTGA)

4,5

3,5
333 3

4 4
3 3 3 3
22 B2 2 2 2 22
||1111 11 11 1 §11 1 11 11 1 1
BB RO A
0

2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018

w

2

w

N

1

w

=

0

w

B CCTGA celkem mCCTGAUPT  m CCTGA novorozenci
Graf 9 - Incidence vrozen¢ korigované transpozice velkych tepen, pocet umélého pieruSeni

téhotenstvi (UPT) a pocet novorozencii (novorozenci) v jednotlivych letech

Ro¢né je odhaleno pouze nékolik jedinct, v 50 % je téhotenstvi uméle pieruseno.
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9.5.4 Dvouvytokova prava komora (Double outlet right ventricle —- DORYV)

Tabulka 11 - Incidence dvouvytokové pravé komory, pocet umelého preruseni téhotenstvi
(UPT) a pocet novorozencii (novorozenci) v jednotlivych letech

Rok Dvouvytokova prava | Dvouvytokova prava | Dvouvytokova  prava
komora celkem komora UPT komora novorozenci

2000 13 4
2001 14 8
2002 12 5 7
2003 15 9 6
2004 8 2 6
2005 12 8 4
2006 9 1 8
2007 26 11 15
2008 20 12 8
2009 32 15 17
2010 21 14 7
2011 24 5 19
2012 18 9 9
2013 27 9 18
2014 33 14 19
2015 28 9 19
2016 27 17 10
2017 22 8 14
2018 18 8 10

Data za obdobi let 2019-2021 nebyla zatazena
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Dvouvytokova prava komora (DORV)
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Graf 10 - Incidence dvouvytokové pravé komory, pocet umélého preruseni t€hotenstvi (UPT)
a pocet novorozenctli (novorozenci) v jednotlivych letech

Rocné je evidovano kolem 20 ptipadd této komplexni vady, umélé pieruseni téhotenstvi

podstoupi kolem 50 %.

74



9.5.5 Atresie plicnice

Tabulka 12 - Incidence atresie plicnice s defektem septa komor (,,Fallot type®), pocet umélého
preruSeni té¢hotenstvi (UPT) a pocet novorozenci (novorozenci) v jednotlivych letech

Rok Atrezie plicnice | Atrezie plicnice | Atrezie plicnice
celkem UPT novorozenci
2000 12 4 8
2001 7 1 6
2002 15 6 9
2003 16 6 10
2004 21 11 10
2005 20 14 6
2006 12 5 7
2007 22 10 12
2008 8 3 5
2009 10 6 4
2010 18 10 8
2011 13 8 5
2012 15 7 8
2013 16 9 7
2014 12 4 8
2015 8 3 5
2016 13 5 8
2017 7 4 3
2018 9 5 4

Data za obdobi let 2019-2021 nebyla zatazena
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Atresie plicnice (PA)
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Graf 11 - Incidence atresie plicnice s defektem septa komor (,,Fallot type*), pocet umélého
preruSeni té¢hotenstvi (UPT) a pocet novorozenci (novorozenci) v jednotlivych letech

Ro¢né je diagnostikovano pouze nékolik ptipadii s touto vrozenou srdec¢ni vadou, vzhledem ke
komplexnimu postiZzeni zejména plicniho fecisté je Casté umélé preruseni téhotenstvi (kolem

60 %).
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9.5.6 Chybéjici pulmonalni chlopen

Tabulka 13 - Incidence syndromu chybé&jici pulmonélni chlopné (APVS) — ,,non Fallot type®,
pocet umélého preruseni t€hotenstvi (UPT) a pocet novorozenci (novorozenci) v jednotlivych
letech

Rok APVS APVS APVS
celkem UPT novorozenci
2000 0 0 0
2001 0 0 0
2002 0 0 0
2003 2 1 1
2004 0 0 0
2005 2 1 1
2006 1 1 0
2007 3 2 1
2008 5 3 2
2009 1 0 1
2010 1 1 1
2011 2 2 2
2012 1 1 0
2013 1 1 0
2014 1 1 0
2015 0 0 0
2016 0 0 0
2017 0 0 0
2018 3 1 2

Data za obdobi let 2019-2021 nebyla zatazena
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Chybéjici pulmonalni chlopen (APVS)
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Graf 12 - Incidence syndromu chybé&jici pulmonélni chlopné — ,,non Fallot type®, pocet
umélého preruseni téhotenstvi (UPT) a pocet novorozencti (novorozenci) v jednotlivych letech

Jedna se o extrémné vzacnou vadu. nalez je zpravidla indikaci k umélému pteruseni t¢hotenstvi,

nejspise diky vysoké uspesnosti prenatalniho screeningu
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9.6 Ostatni zavazné vrozené srde¢ni vady

Do této skupiny lze zatadit koarktaci aorty (CoA), preruseny aortalni oblouk (IAA), perzistujici

truncus arteriosus (PTA)
9.6.1 Koarktace aorty

Tabulka 14 - Incidence koarktace aorty, pocet um¢lého preruseni t€hotenstvi (UPT) a pocet
novorozencl (novorozenci) v jednotlivych letech

Rok Koarktace aorty | Koarktace aorty | Koarktace aorty
celkem UPT novorozenci
2000 42 2 40
2001 36 2 34
2002 27 3 24
2003 36 4 32
2004 47 3 44
2005 46 2 44
2006 48 1 47
2007 50 3 47
2008 49 1 48
2009 47 3 44
2010 51 3 48
2011 50 5 45
2012 48 3 45
2013 39 2 37
2014 39 1 38
2015 44 1 43
2016 43 5 38
2017 36 4 32
2018 36 2 34

Data za obdobi let 2019-2021 nebyla zatazena
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Graf 13 - Incidence koarktace aorty, pocet umelého pteruseni téhotenstvi (UPT) a pocet
novorozencl (novorozenci) v jednotlivych letech

Roc¢né je evidovana cca 40-50 ptipadi s koarktaci aorty, pricemz tento nélez je velmi ziidka
indikaci k umé¢lému pferuseni tchotenstvi (5-10 %, komplexni formy), nejspiSe diky

moznostem ¢asné katetrizacni intervence a dobrym vysledkiim chirurgické 1éCby.
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9.6.2 Preruseny aortalni oblouk

Tabulka 15 - Incidence vrozeného pieruseni aortdlniho oblouku (IAA), pocet umélého

preruSeni té¢hotenstvi (UPT) a pocet novorozenci (novorozenci) v jednotlivych letech

Rok Pieruseny aortalni | PfreruSeny aortilni | PferuSeny aortalni
oblouk celkem oblouk UPT oblouk novorozenci

2000 2 1 1
2001 1 1 0
2002 3 0 3
2003 8 3 5
2004 2 0 2
2005 1 0 1
2006 5 1 4
2007 7 2 5
2008 4 0 4
2009 4 1 3
2010 4 1 3
2011 5 1 4
2012 5 3 2
2013 3 1 2
2014 2 2 0
2015 5 1 4
2016 1 0 1
2017 6 1 5
2018 4 1 3

Data za obdobi let 2019-2021 nebyla zatazena
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PreruSeny aortdlni oblouk (I1AA)
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Graf 14 - Incidence vrozeného pteruSeni aortalniho oblouku (IAA), poc¢et umélého pieruseni
téhotenstvi (UPT) a pocet novorozenciti (novorozenci) v jednotlivych letech

Ro¢né je odhaleno nékolik malo ptipadl s touto vadou, pocet uméle prerusenych té¢hotenstvi je

kolem 20 %.
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9.6.3 Persistujici truncus arteriosus

Tabulka 16 - Incidence truncus arteriosus persistens (PTA), pocet umélého pieruSeni
téhotenstvi (UPT) a pocet novorozenct (novorozenci) v jednotlivych letech

Rok Truncus  arteriosus | Truncus arteriosus | Truncus arteriosus
celkem UPT novorozenci
2000 9 1 8
2001 10 3 7
2002 12 5 7
2003 10 4 6
2004 9 7 2
2005 11 6 5
2006 7 5 2
2007 9 6 4
2008 10 5 5
2009 8 6 2
2010 13 7 6
2011 5 1 4
2012 13 6 7
2013 7 4 3
2014 10 5 5
2015 11 3 8
2016 12 3 9
2017 5 2 3
2018 9 4 5

Data za obdobi let 2019-2021 nebyla zatazena
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Persistujici Truncus arteriosus (PTA)
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Graf 15 - Incidence truncus arteriosus persistens (PTA), pocet umélého preruSeni t€hotenstvi
(UPT) a pocet novorozencii (novorozenci) v jednotlivych letech

Prenatélni screening odhali ro¢né€ kolem 10 plodt s touto vadou, asi v 50 % je t€hotenstvi umele

pferuseno.

84



9.6.4 Ebsteinova anomalie trikuspidalni chlopné

Tabulka 17 - Incidence Ebsteinovy anomadlie, pocet uméle preruSenych tehotenstvi a pocet
novorozencu s touto vadou v letech 2000-2018.

Rok Ebsteinova  anomalie | Ebsteinova anomalie | Ebsteinova anomalie
celkem UPT novorozenci
2000 2 0 2
2001 3 0 3
2002 5 1 4
2003 3 1 2
2004 3 2 1
2005 6 3 3
2006 2 0 2
2007 9 2 7
2008 9 2 7
2009 2 0 2
2010 6 2 4
2011 3 3 0
2012 6 4 2
2013 3 2 1
2014 4 2 2
2015 4 0 4
2016 3 1 2
2017 6 3 3
2018 4 3 1

Data za obdobi let 2019-2021 nebyla zatazena
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Graf 16 - Incidence Ebsteinovy anomalie, poCet uméle prerusenych t¢hotenstvi a pocet
novorozencu s touto vadou v letech 2000-2018

Ro¢né je odhaleno nekolik jednotlivych piipadl (2-9), v poloving ptipadi je téhotenstvi umele

pieruseno.
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9.6.5 Totalni anomalni navrat plicnich zil

Tabulka 18 - Incidence anomalniho navratu plicnich zil, (TAPVC), poc¢et uméle preruSenych
téhotenstvi a pocet novorozencu s touto vadou v letech 2000-2018

Rok TAPVC celkem | TAPVC UPT TAPVC novorozenci
2000 4 0 4
2001 2 0 2
2002 7 0 7
2003 1 0 1
2004 3 0 3
2005 7 0 7
2006 6 0 6
2007 3 0 3
2008 6 0 6
2009 0
2010 10 0 10
2011 6 0 6
2012 4 0 4
2013 4 0 4
2014 9 3 6
2015 3 0 3
2016 10 0 10
2017 5 0 5
2018 8 0 8

Data za obdobi let 2019-2021 nebyla zatazena
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Totalni anomalni navrat plicnich Zil (TAPVC)
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Graf 17 - Incidence anomdlniho névratu plicnich zil, pocet uméle prerusenych téhotenstvi a
pocet novorozenct s touto vadou v letech 2000-2018

Z grafu je patrné, Ze zcela vyjimecné je t€hotenstvi preruSeno, diagnoza je zpravidla stanovena

az po narozeni. Vada je vzacna, ro¢ni incidence je kolem 5 novorozenci.
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9.6.6 Atrioventrikularni septalni defekt

Tabulka 19 - Incidence anomalniho navratu plicnich Zil, pocet uméle prerusenych t€hotenstvi
a pocet novorozenct s touto vadou v letech 2000-2018

Rok Defekt Defekt Defekt
atrioventrikularniho atrioventrikularniho atrioventrikularniho
septa celkem septa UPT septa novorozenci

2000 44 13 31
2001 45 19 26
2002 38 9 29
2003 38 12 26
2004 36 14 22
2005 40 14 26
2006 36 11 25
2007 46 24 22
2008 32 11 21
2009 39 20 19
2010 52 29 23
2011 48 23 25
2012 46 20 26
2013 53 30 23
2014 35 17 18
2015 48 28 20
2016 52 24 28
2017 53 34 19
2018 50 29 21

Data za obdobi let 2019-2021 nebyla zatazena
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Atrioventrikuldrni septdlni defekt (AVSD)
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Graf 18 - Incidence anomdlniho névratu plicnich zil, pocet uméle prerusenych téhotenstvi a
pocet novorozenct s touto vadou v letech 2000-2018

Jedna se o jednu z Castéji se vyskytujicich VSV. Rocné je diagnostikovano n¢kolik desitek
pfipadd, tato vada byva cCasto asociovana s Downovym syndromem. Vice jak v poloving

ptipadu je t¢hotenstvi uméle preruseno.
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10 INTERPRETACE VYSLEDKU

V této casti prace jsme pomoci statistickych nastroji analyzovali trendy ve vyskytu
jednotlivych kritickych vrozenych srdecnich vad, ispésnost zachytu VSV pomoci prenatalniho
screeningu a trendy v poCtech umélého preruSeni t¢hotenstvi, poctu kardiochirurgickych

operaci a katetrizacnich intervenci v obdobi let 2000-2021.

10.1 Incidence kritickych vrozenych srdecnich vad v letech 2000-2018

V této kapitole sledujeme vyskyt jednotlivych kritickych VSV a testujeme trendy v jejich
vyvoji v prubéhu let 2000-2018, data za roky 2019,2020 a 2021 nebyla zatazena.

10.1.1 Incidence kritickych vrozenych srdecnich vad v letech 2000-2021
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Graf 19 - Incidence kritickych vrozenych srde¢nich vad v letech 2000-2021

Rovnice linearni regrese

VSV expected =-9571 + 5,0*x
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Tabulka 20 - Odhad parametrické rovnice rozlozeni ¢etnosti kritickych vrozenych srde¢nich

vad v letech 2000-2021

Parametr Odhad Standardni odchylka | t Hladina vyznamnosti
Posun -9570,547 | 2381,688 -4,02
Smérnice (x) | 5,0446076 | 1,184619 4,26

Incidence kritickych vrozenych srde¢nich vad v pribéhu let 2000-2021 prokazuje vzestupny

trend (p<0,001).

10.1.2 Hypoplastické levé srdce
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Graf 20 - Incidence hypoplasie levého srdce (HLH) v letech 2000-2018 (pocet pripadii na 10
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Tabulka 21 - Odhad parametrické rovnice rozlozeni ¢etnosti hypoplasie levého srdce

Parametr Odhad Standardni odchylka | t Hladina vyznamnosti
Posun 8,9349914 | 4,974012 1,80 0,0902
Smérnice (x) | -0,004328 | 0,002476 -1,75 0,0985

Incidence hypoplasie levého srdce mé v letech 2000-2018 nahodné rozloZeni.
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10.1.3 Trikuspidalni atrezie
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Graf 21 - Incidence trikuspidalni atrézie (TA) v letech 2000-2018 (pocet pripadit na 10 000
novorozencii)

Tabulka 22 - Odhad parametrické rovnice rozlozeni Cetnosti trikuspidalni atrézie

Parametr Odhad Standardni t Hladina
odchylka vyznamnosti

Posun -0,110579 | 2,056674 -0,05 0,9577

Smérnice (x) | 8,9275e-5 | 0,001024 0,09 0,9315

Incidence trikuspidalni atrézie mé v letech 2000-2018 ndhodné rozloZeni.
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10.1.4 Mitralni atrezie
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Graf 22 - Incidence mitralni atrézie (MA) v letech 2000-2018 (pocet pripadit na 10 000

novorozencii)
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Tabulka 23 - Odhad parametrické rovnice rozlozeni ¢etnosti mitralni atrézie

Parametr Odhad Standardni t Hladina
odchylka vyznamnosti

Posun 1,7857464 1,452983 1,23 0,2358

Smérnice (x) -0,000871 0,000723 -1,20 0,2447

Incidence mitralni atrézie méa v letech 2000-2018 nahodné rozlozeni.
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10.1.5 Dvouvtokova komora — single ventricle
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Graf 23 - Incidence dvouvtokové komory — single ventricle (SV) v letech 2000-2018 (pocet
pripadii na 10 000 novorozencii)

Tabulka 24 - Odhad parametrické rovnice rozlozeni Cetnosti dvouvtokové komory — single
ventricle

Parametr Odhad Standardni t Hladina
odchylka vyznamnosti

Posun -1,97592 1,518054 -1,30 0,2104

Smérnice (x) 0,0010183 0,000756 1,35 0,1955

Incidence dvouvtokové komory ma v letech 2000-2020 zcela ndhodné rozloZeni.
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10.1.6 Fallotova tetralogie
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Graf 24 - Incidence Fallotovy tetralogie (TOF) v letech 2000-2018 (pocet pripadut na 10 000
novorozencii)

Rovnice linearni regrese

TOF_INC = 13,1 - 0,006*x

Tabulka 25 - Odhad parametrické rovnice rozlozeni ¢etnosti Fallotovy tetralogie

Parametr Odhad Standardni t Hladina
odchylka vyznamnosti

Posun 13,111374 3,10752 4,22

Smeérnice (x) -0,006406 0,001547 -4,14

Vyskyt Fallotovy tetralogie prokazuje klesajici trend vyskytu této VSV v pribéhu let 2000—
2018 (p<0,001).
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10.1.7 Transpozice velkych tepen
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Graf 25 - Incidence transpozice velkych tepen (TGA) v letech 2000-2018 (pocet pripadii na
10 000 novorozencii)

Tabulka 26 - Odhad parametrické rovnice rozlozeni ¢etnosti transpozice velkych tepen

Parametr Odhad Standardni t Hladina
odchylka vyznamnosti

Posun 4,1023194 2,893163 1,42 0,1743

Smérnice (x) -0,001891 0,00144 -1,31 0,2066

Incidence transpozice velkych tepen ma v letech 20002018 zcela nahodné rozloZeni.
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10.1.8 Vrozené korigovana transpozice velkych tepen
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Graf 26 - Incidence korigované transpozice velkych tepen (CTGA) v letech 2000-2018 (pocet
pripadii na 10 000 novorozencii)

Tabulka 27 - Odhad parametrické rovnice rozloZeni Cetnosti korigované transpozice velkych
tepen

Parametr Odhad Standardni odchylka | t Hladina
vyznamnosti

Posun 0,3629485 0,877287 0,41 0,6843

Smérnice (x) -0,00017 0,000437 -0,39 0,7014

Incidence vrozené korigované transpozice velkych tepen ma v letech 2000-2018 nahodné

rozloZeni.
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10.1.9 Dvouvytokova prava komora
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Graf 27 - Incidence dvouvytokové pravé komory (DORV) v letech 2000-2018 (pocet pripadii
na 10 000 novorozencii)

Rovnice linearni regrese

DORV_INC =-12,7 + 0,006*x

Tabulka 28 - Odhad parametrické rovnice rozlozeni ¢etnosti dvouvytokové pravé komory

Parametr Odhad Standardni t Hladina
odchylka vyznamnosti

Posun -12,6573 4,362859 -2,90

Smérnice (x) 0,0063919 0,002172 2,94

Vyskyt dvouvytokové pravé komory prokazuje vzestupny trend vyskytu této VSV v letech
2000-2018, a to na hladiné¢ statistické vyznamnosti p<0,01
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10.1.10 Atrézie plicnice
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Graf 28 - Incidence atrézie plicnice (PA) v letech 2000-2018 (pocet pripadii na 10 000
novorozencii)

Rovnice linearni regrese

PA INC =7,9-0,004*x

Tabulka 29 - Odhad parametrické rovnice rozloZeni Cetnosti atrézie plicnice

Parametr Odhad Standardni t Hladina
odchylka vyznamnosti

Posun 7,9289144 3,577119 2,22 0,0406*

Smérnice (x) -0,003884 0,001781 -2,18 0,0435*

Vyskyt dvouvytokové pravé komory prokazuje klesajici trend vyskytu této VSV v letech 2000—

2018, a to na hladiné€ statistické vyznamnosti p <0,05
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10.1.11
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Graf 29 - Incidence koarktace aorty (CoA) v letech 2000-2018 (pocet pripadit na 10 000

novorozencii)
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Tabulka 30 - Odhad parametrické rovnice rozlozeni cetnosti koarktace aorty

Parametr Odhad Standardni t Hladina
odchylka vyznamnosti

Posun 8,1076307 4,345294 1,87 0,0794

Smérnice (x) -0,003836 0,002163 -1,77 0,0941

Incidence atrézie plicnice ma v letech 20002018 nahodné rozlozeni.
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10.1.12 PierusSeny aortalni oblouk IAA
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Graf 30 - Incidence pteruseného aortalniho oblouku (IAA) v letech 2000-2018 (pocet pripadii
na 10 000 novorozencii)

Tabulka 31 - Odhad parametrické rovnice rozlozeni ¢etnosti prerusené¢ho aortalniho oblouku

Parametr Odhad Standardni t Hladina
odchylka vyznamnosti

Posun -0,220272 1,661201 -0,13 0,8961

Smérnice (x) 0,0001272 0,000827 0,15 0,8795

Incidence pteruseného aortalniho oblouku ma v letech 1990-2018 nahodné rozlozeni.
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10.1.13 Perzistujici truncus arteriosus PTA
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Graf 31 - Incidence perzistujiciho truncus arteriosus v letech 2000-2018 (pocet pripadii na 10
000 novorozencii)

Tabulka 32 - Odhad parametrické rovnice rozlozeni ¢etnosti perzistujiciho truncus arteriosus

Parametr Odhad Standardni t Hladina
odchylka vyznamnosti

Posun 3,4970569 1,905118 1,84 0,0840

Smérnice (x) -0,001696 0,000948 -1,79 0,0915

Incidence perzistujiciho truncus arteriosus ma v letech 2000-2018 ndhodné rozloZeni.
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10.1.14 Atrioventrikularni septalni defekt AVSD
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Graf 32 - Incidence atrioventrikularniho septalniho defektu (AVSD) v letech 2000-2018 (pocet
pripadii na 10 000 novorozencii)

Tabulka 33 - Odhad parametrické rovnice rozloZeni Cetnosti atrioventrikularniho septalniho
defektu

Parametr Odhad Standardni t Hladina
odchylka vyznamnosti

Posun -1,495773 5,446597 -0,27 0,7869

Smérnice (x) 0,0009492 0,002711 0,35 0,7305

Incidence atrioventrikularniho septalniho defektu ma v letech 2000-2018 ndhodné rozlozeni.
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10.2 Testovani hypotéz

V této Casti prace se zabyvame testovanim hypotéz, zda prenatdlni screening ovlivni zachyt

zavaznych vrozenych srde¢nich vad a pocty uméle pierusenych t€hotenstvi v pribéhu let 2000-

2021

10.2.1 Prenatalni screening (absolutni ¢etnost)
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Graf 33 - Rozlozeni Cetnosti prenatalné diagnostikovanych VSV v letech 2000-2021

2005

Rovnice linearni regrese -

Prenatélni detekce (N) =-21332 + 10*x

Tabulka 34 - Odhad parametrické rovnice rozlozeni Cetnosti prenatalné¢ diagnostikovanych

2010

2015

2020

VSV
Parametr Odhad Standardni t Hladina
odchylka vyznamnosti
Posun -21332,28 1385,447 -15,40 <,0001*
Smérnice (x) 10,723885 0,689102 15,56 <,0001*
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Analyza prenatdlni detekce VSV prokazuje statisticky vyznamny nardst pozitivni detekce

v priibéhu let 2000-2021 (p<0,001)

10.2.2 Prenatalni screening v letech 2000-2021 (relativni ¢etnost)
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Graf 34 - Relativni Cetnost prenatalné diagnostikovanych VSV v letech 2000-2021 (tdaje v %)

Rovnice linearni regrese

Detection rate (%) = -3159 + 1,6*x

Tabulka 35 - Odhad parametrické rovnice rozlozeni relativnich Cetnosti prenatalné
diagnostikovanych VSV

Parametr Odhad Standardni t Hladina
odchylka vyznamnosti

Posun -3158,51 217,366 -14,53

Smérnice (x) | 1,5905703 0,108115 14,71

Uspésnost prenatalniho screeningu VSV se v pribéhu let 2000-2021 statisticky vyznamné

zvysuje (p<0,0001).
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10.2.3 Analyza poméru poctu vSech novorozenci s VSV ku poétu uméle

prerusenych téhotenstvi v letech 2000-2020

pomer NEO/UPT

2000 2005 2010 2015 2020

Graf 35 - Rozlozeni Cetnosti poméru poctu novorozenci ku poctu uméle pireruSenych
téhotenstvi v letech 2000-2021

Rovnice linearni regrese

pomér NEO/UPT = 184,3 - 0,090745*x

Tabulka 36 - Odhad parametrické rovnice rozlozeni ¢etnosti poméru poctu novorozencti ku
poctu umele prerusenych t€hotenstvi

Parametr Odhad Standardni t Hladina
odchylka vyznamnosti

Posun 184,29333 40,21559 4,58

Smérnice (x) -0,090745 0,020018 -4,53

Dochazi ke statisticky vyznamnému poklesu poctu novorozencti ku poctu uméle prerusenych
t¢hotenstvi (p<0,0001)
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10.3 Analyza dlouhodobych trenda v poctu kardiochirurgickych operaci a

katetrizaénich intervenci

10.3.1 Analyza po¢tu kardiochirurgickych operaci v letech 2000-2021
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Graf 36 - Rozlozeni Cetnosti kardiochirurgickych operaci v letech 2000-2021

Rovnice linearni regrese

Surgery (N) =-4389,2 + 2.4*x

Tabulka 37 - Odhad parametrické rovnice rozlozeni ¢etnosti kardiochirurgickych operaci v
letech 2000-2021

Parametr Odhad Standardni t Hladina
odchylka vyznamnosti

Posun -4389,172 1663,301 -2,64 0,0157*

Smérnice (x) 2,4138905 0,827303 2,92 0,0085%*

Analyza poctu kardiochirurgickych operaci prokazuje statisticky vyznamny narist v pribc¢hu

let 2000-2021 (p<0,001)
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10.3.2 Analyza po¢tu katetriza¢nich intervenci v letech 2000-2021
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Graf 37 - Rozlozeni ¢etnosti katetriza¢nich intervenci v letech 2000-2021

Rovnice linearni regrese

CATH INTERVENTION (N) = -13464,9 + 6,8*x

Tabulka 38 - Odhad parametrické rovnice rozlozeni ¢etnosti katetrizacnich intervenci

Parametr Odhad Standardni t Hladina
odchylka vyznamnosti

Posun -13464,85 1375,389 -9,79 <,0001*

Smérnice (x) | 6,8006776 0,684099 9,94 <,0001*

Analyza poctu katetrizacnich intervenci prokazuje statisticky vyznamny nértst v pribéhu let

2000-2021, a to na hladin¢ vyznamnost p<0,001
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11 SOUHRN VYSLEDKU

Cil ¢. 1: zjistit data tykajici se predpokladaného a skute¢ného vyskytu klicovych zavaznych
vrozenych srde¢nich vad v prib&hu jednotlivych let — a to rozborem tidajti z databaze Détského

kardiocentra Motol.

Retrospektivnim zpracovanim dat byl zjistén celkovy vyskyt jednotlivych kritickych VSV
v obdobi let 2000-2021. Vyskyt jednotlivych VSV ve sledovaném obdobi byl u vétSiny typt
VSV nahodny. Vyskyt hypoplastického levého srdce, trikuspidalni atrezie, mitralni atrézie i
dvouvtokové komory byl v pribéhu let zcela nahodny. Ve skupiné cyanotickych vad byl patrny
statisticky vyznamny pokles vyskytu Fallotovy tetralogie, a to na hlading statistické
vyznamnosti p<0,0001. Druhd nejvyznamnéjs$i vada v této skupiné — Transpozice velkych
tepen, méla ndhodné rozlozeni, jeji komplexni forma — vrozené korigovana transpozice velkych
tepen vykazuje vyznamny pokles vyskytu, a to na hlading statistické vyznamnosti p<0,0099.
Naopak dvouvytokova prava komora se v pribéhu let vyskytuje Castéji, vzestup je na hladiné
statistick¢é vyznamnosti p=0,003. U vSech ostatnich sledovanych vad bylo rozlozeni Cetnosti

nahodné, bez zavislosti na jednotlivych rocich.

Cil ¢&. 2: Prokézat, zda prenatalni screening ovlivnil zachyt zavaznych vrozenych srdec¢nich vad,

pocty UPT

V ramci tohoto cile byly stanoveny néasledujici pracovni hypotézy:

Hoi: Prenatalni screening nezvysil zachyt kritickych vrozenych srde¢nich vad.
Ha1: Prenatalni screening zvysil zachyt kritickych vrozenych srde¢nich vad.

Testovani hypotézy, zda prenatdlni screening v prubéhu let 2000-2021 ovlivnil zachyt
zavaznych VSV prokézalo statisticky vyznamny nartst pozitivni detekce VSV, a to na hladiné
statistické vyznamnosti p<0,0001. zamitdme tak nulovou hypotézu Ho1 na hladiné p=0,05 a

pfijimame hypotézu alternativni Ha1.

Ho:2: Pocet uméle prerusSenych téhotenstvi ve vztahu k poctu novorozencti s VSV se v letech

2000-2021 nezvySoval

Haz: Pocet uméle preruSenych téhotenstvi ve vztahu k po¢tu novorozencti s VSV se v letech

2000-2021 zvySoval
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Testovani hypotézy, zda pocet uméle preruSenych t€hotenstvi ve vztahu k poctu novorozenci
v priibéhu let 2000-2021, prokézalo statisticky vyznamny nartist umélého preruseni t€hotenstvi
ke vztahu poctu vSech novorozencii, a to na hladin¢ statistické vyznamnosti p<0,0001.

zamitdme tak nulovou hypotézu Hoz na hladin€ p=0,05 a pfijimame hypotézu alternativni Hao.

Cil ¢. 3: Zjistit dlouhodobé trendy v poc¢tu kardiochirurgickych operaci a katetrizacnich

intervenci

V ramci tohoto cile byly stanoveny nasledujici pracovni hypotézy:

Hoas: Pocet kardiochirurgickych operaci pro kritické vrozené srdecni vady se ve sledovaném

obdobi nezvySoval

Has: Pocet kardiochirurgickych operaci pro kritické vrozené srdecni vady se ve sledovaném

obdobi zvySoval

Testovani hypotézy, zda se pocet kardiochirurgickych operaci v pribéhu let 2000-2021
zvySoval, prokazalo statisticky vyznamny nardst, a to na hladin€ statistické vyznamnosti
p<0,01. Zamitdme tak nulovou hypotézu Hos na hladiné¢ p=0,05 a pfijimdme hypotézu

alternativni Has.

Ho4: Pocet katetrizacnich intervenci pro kritické vrozené srde¢ni vady se ve sledovaném obdobi

nezvysoval

Haa4: Pocet katetrizacnich intervenci pro kritické vrozené srde¢ni vady se ve sledovaném obdobi

zvySoval

Testovani hypotézy, zda se pocet katetrizaCnich intervenci v priibéhu let 2000-2021 zvysil,
prokézalo statisticky vyznamny nartst, a to na hladin¢ statistické vyznamnosti p<0,0001.

Zamitame tak nulovou hypotézu Hoz na hladin€ p=0,05 a pfijimdme hypotézu alternativni Has.
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12 DISKUZE

Cilem nasi prace bylo zjistit incidenci zdvaznych vrozenych srde¢nich vad v populaci Ceské
republiky, zhodnotit dlouhodobé trendy v incidenci jednotlivych VSV a posoudit efektivitu
prenatalniho screeningu. Role sestry v perioperacni péci o tyto nemocné spociva zejména ve
znalosti principu téchto vad, schopnosti vysvétlit podstatu takové vady a byt téhotné zené

odbornou i psychickou podporou.

Prvni vyzkumnou otazkou bylo zjistit pocet jednotlivych kritickych VSV za obdobi let 2000-
2021. Celkovy piedpokladany vyskyt zavaznych VSV byl kazdoro¢né kolem 500-550, pticemz
vyskyt jednotlivych VSV se pohyboval v fadu jednotek az niz§iho poctu desitek ro¢né. LIU ve
své metaanalyze udavd primérnou incidenci VSV 8,9/1000 novorozencii rocné, pficemz
v pribéhu let je patrny vzestup poctu VSV — viz Obrazek 1. Je odhadovano, ze VSV jsou

ficinou az 30 % zamlklych téhotenstvi a maji 30 % podil na imrti po porodu, ktera jsou
p y g
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Obrazek 1 - Prevalence vrozenych srde¢nich vad na 1000 novorozencti v letech 1970-2017:

metaanalyza 130 758 851 novorozenct (Liu, Chen a Zuihlke, 2019)
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UZIS uvadi prevalenci vSech vrozenych vad obéhové soustavy 210-250 na 10 000 ziveé
narozenych v obdobi let 2000-2015. V tomto obdobi na zdklad¢ zmény metodiky byly
evidovany piipady diagnoz vrozenych vad na zédklad¢ Hlaseni vrozenych vad, ale i z HlaSeni o
novorozenci. Evidovany byly vrozené vady ob&hové soustavy dle 10. revize Mezinarodni
klasifikace nemoci (polozky Q20-Q28), které eviduji vSechny typy vrozenych srde¢nich vad
véetné nekritickych VSV a mén¢ vyznamnych vad. Z tohoto diivodu je uvadéna prevalence
VSV za rok kolem 250 na 10 000 novorozencii (Obrazek 2.) Udaje jsou dostupné do roku 2015,
tidaje za jednotlivé kritické VSV viak dostupné nejsou (Ustav zdravotnickych informaci a

statistik CR, 2018)

Graf IX. Q20-Q28 Vrozené vady obéhové soustavy

na 10 000 Zivé narozenych
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Obrazek 2 - Vrozené vady ob&hové soustavy na 10000 narozenych (UZIS 2018: Vrozené
vady u narozenych v roce 2015)

V ramci jednotlivych VSV jsme hodnotili 3 vyznamné skupiny kritickych vad: vady s tzv.
jednokomorovou cirkulaci (,,univentricular hearts*), vady primarn¢ cyanotické a §irsi skupinu

ostatnich vad.

Vady s jednokomorovou cirkulaci zahrnuji hypoplastické levé srdce, mitralni atrézii,

trikuspidalni atrézii a dvouvtokova komoru (,single ventricle“) Tyto nejtéz$i VSV se
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vyskytovaly v poctu jednotek a jejich incidence byla v pribéhu let nahodna. Nejcastéjsi vadou

v této skupiné bylo hypoplastické levé srdce, nejméné ¢astou mitralni a trikuspidalni atrézie.

Vady primarné cyanotické zahrnuji Fallotovu tetralogii, transpozici velkych tepen, vrozené
korigovanou transpozici velkych tepen, dvouvytokovou pravou komoru, pulmonalni atrezii a
podobné vady. Vyskyt téchto vad byl vyssi nezli v pfedchozi skupin€, nejcastéjsi vadou byla
transpozice velkych tepen, koarktace aorty a Fallotova tetralogie — ro¢né se jednalo o né€kolik
desitek zachytii. Nejméné Castou VSV v této skupiné byla chybé&jici pulmonélni chlopen,
vrozené korigovana transpozice velkych tepen s vyskytem jednotek zachytii. V pribéhu let
2000-2021 byl prokazan statisticky vyznamny trend poklesu vyskytu u Fallotovy tetralogie a
atrézie plicnice, naopak statisticky vyznamné stoupal vyskyt dvouvytokové pravé komory

(DORV). U ostatnich vad této skupiny byla incidence nahodna.

Vady postihujici aortu a aortalni oblouk ptedstavuji Sirokou skalu vyznamnych VSV, do které
fadime koarktaci aorty, pferuSeny aortalni oblouk, persistujici truncus arteriosus, Nejcastéjsi
vadou v této skupin€ byla koarktace aorty s roénim zachytem nékolika desitek ptipadti, naopak
vzacnou vadou byl tzv. prerufeny aortilni oblouk. Castou vadou v této skupiné je
atrioventrikuldrni septalni defekt s roénim vyskytem nékolika desitek ptipadd, naopak vyskyt
Ebsteinovy anomalie ¢i totdlniho anomdalniho navratu plicnich zil je v fadu jednotek. Incidence

téchto vad v pritb¢hu let 2000-2021 zlstala ndhodna.

Souhrnné lze fici, ze nejcastéji se vyskytujici kritickou VSV v obdobi 2000-2021 byly:
Fallotova tetralogie (0,15-0,36/1000), transpozice velkych tepen, (0,24-0,38/1000), koarktace
aorty (0,28-0,46) a atrioventrikuldrni septalni defekt (0,27-0,5/1000). Do analyzy nebyly
zatazeny izolované defekty sinového septa, isolovany defekt septa komor, bikuspidni aortalni
chlopen ani isolovana stendza chlopné plicnice, nebot” se zpravidla nejedna o kritické vady.
Tyto vysledky jsou zcela v souladu s nejvétsi publikovanou metaanalyzou zahrnujici vice jak

130 milionii novorozenct zahrnujici obdobi let 1970-2017 na celém svété (Obrazek 3).
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CHD subtype

Prevalence of CHD subtype

per thousand (95%
confidence interval)

Percentage of CHD
subtype, % (95%

confidence interval)

Ventricular septal defect

Atrial septal defect

Patent ductus arteriosus
Pulmonary stenosis

Tetralogy of Fallot

Transposition of the great arteries
Atrioventricular septal defect
Coarctation of the aorta
Pulmonary arteriovenous aneurysm
Congenital heart block

Aortic valve insufficiency

Aortic stenosis

Hypoplastic left heart syndrome
Mitral insufficiency

Tricuspid atresia or stenosis
Double outlet right ventricle
Pulmonary atresia

Single ventricle

Dextrocardia

Total anomalous pulmonary venous return

Mitral stenosis

Truncus arteriosus
Ebstein anomaly
Coronary artery aneurysm
Interrupted aortic arch

Partial anomalous pulmonary venous return

Cor triatriatum

3,071 (2.845-3.305)
1441 (1.215-1.687)
1,004 (0.803-1.228)
0.546 (0.485-0.611)
0.356 (0.326-0.387)
0.295 (0.269-0.322)
0.290 (0.265-0.316)
0.287(0.261-0.314)
0,272 (0.153-0.425)
0.268 (0.028-0.752)
0.251 (0.137-0.400)
0.186 (0.161-0.214)
0.178 (0.162-0.195)
0.152 (0.097-0.220)
0.117 (0.091-0.146)
0.106 (0.090-0.124)
0.098 (0.085-0.112)
0.093 (0.080-0.108)
0.089 (0.073-0.106)
0.083 (0.071-0.095)
0.083 (0.047-0.130)
0.078 (0.067-0.089)
0.044 (0.040-0.049)
0.044 (0.025-0.068)
0.041 (0.032-0.051)
0.039 (0.027-0.053)
0,022 (0.014-0.031)

35.568 (33.876-37.278)
15.378 (13.492-17.363)
10.172 (8.519-11.954)
6.233(5.703-6.784)
4.422 (4.064-4.794)
3.819(3.446-4.210)
3.595 (3.302-3.900)
3.570(3.273-3.879)
2,975 (1.858-4.343)
3.223(0.268-9.263)
2318 (1.271-3.667)
2.334(2.016-2.674)
2.564(2.251-2.897)
1.348 (0.899-1.886)
1.071(0.905-1.250)
1.303 (1.127-1.491)
1.308 (1.113-1.518)
1.145(0.975-1.330)
1.027(0.825-1.250)
1.501 (1.163-1.882)
0.955 (0.564-1.446)
0.982 (0.849-1.124)
0.534(0.467-0.606)
0.417(0.287-0.571)
0.609 (0.412-0.844)
0.314(0.238-0.400)
0.245 (0.125-0.405)

Obrazek 3 - Prevalence a procentualni zastoupeni VSV (Liu, Chen a Zuihlke, 2019)

Tato metaanalyza zahrnuje téZ vady, které jsme do nasi prace nezatradili, nebot’ se nejedné o
kritické VSV — jedna se o isolované defekty septa sini, septa komor, ductus arteriosus ¢i
isolovanou stenozu plicnice. Prevalence VSV se ve svété mirn€ zvySovala, zachyt vSak zavisel
na metodach detekce a byl nejnizsi v zemich afrického kontinentu ve srovnani s Evropou a
Amerikou, vyznamnég vSak stoupal v asijskych zemich (Liu, 2019). Jako faktory, které mohou
zvysit vyskyt VSV, jsou udavany: zlepseni diagnostiky VSV a zvysujici se v€k matek, opac¢né

ale mlze plsobit zlepSeni prenatalni detekce a zvySujici se podil umélého preruseni téhotenstvi.
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Kolem 20 % VSV bylo soucasti genetickych syndromil. Nej¢astéjsi kritickou VSV v této
metaanalyze byly: Fallotova tetralogie (0,36/1000), transpozice velkych tepen (0,30/1000),
atrioventrikuldrni septalni defekt (0,29/1000) a koarktace aorty (0,29/1000) (Liu, Chen a
Zuihlke, 2019)

Je odhadovano, ze VSV jsou pficinou az 30 % zamlklych t€hotenstvi a maji 30 % podil na amrti
odhadovéno, ze bez ¢asné chirurgické intervence by zemielo 50 % novorozencti s VSV do
dosazeni dospélého veéku. VétSina znich podstoupi fadu chirurgickych ¢i katetrizacnich
intervenci, nicmén& se Castéji jedna o reparativni, nikoliv zcela kurabilni vykony. Rada
novorozencl musi podstoupit opakované intervence, jsou vystaveni srdeCnim arytmiim véetné
téch zivot ohrozujicich. Nakonec dochézi k rozvoji srdecniho selhani a v termindlni fazi i
k pfed¢asnému umrti. (GATZOULIS, 2011, s. 2). Ulohou prenatalniho screeningu je odhalit
nejvyznamnéjsi VSV, které jsou neslucitelné se zivotem a/nebo neumoznuji kompletni korekci

vady.

V této Casti prace jsme chtéli prokazat, jaka je efektivita prenatalniho screeningu a zhodnotit,
zda prenatalni screening zvysil zachyt kritickych VSV. Dalsi otazkou bylo, zda prenatalni
screening ovlivnil pocty uméle prerusenych tehotenstvi, piipadné¢ ovlivnil pocty
kardiochirurgickych ¢i katetrizacnich vykont. Tyto otazky jsme formulovali do 4 pracovnich

hypotéz, které jsme nésledné podrobily statistickému hodnoceni pomoci linedrni regrese.

Prvni testovanou hypotézou bylo, zda prenatalni screening zvysil zachyt zavaznych vrozenych
srde¢nich vad v pribéhu sledovaného obdobi. Byl prokdzan vyznamny nartst zachytu VSV
v jednotlivych letech, a to z hodnot 19,4% v roce 2000 na 53,7% v roce 2021, tento trend byl

nasledné potvrzen jako statisticky velmi vysoce vyznamny (p<0,0001).

Tento predpokladany nariist detekce nés vedl k vysloveni druhé hypotézy, ze diky casné detekci
VSV se zvysil pocet uméle prerusenych t€hotenstvi. V letech 2000-2021 se pomér poctu uméle
preruSenych t€hotenstvi ku poctu novorozenct zvysil z hodnot 1: 3 (tedy jedno uméle prerusené
téhotenstvi na 3 novorozence) na hodnotu 1:1,4 (tedy jedno uméle pierusené té¢hotenstvi na 1,4
novorozence). Statistickym testovanim této hypotézy bylo prokazano, ze pomér poctu umele
prerusenych t¢hotenstvi k poctu novorozencii s vyznamnou VSV velmi vyznamné stoupal
(p<0,0001). Z rozboru jednotlivych VSV vyplyva, ze vyssi podil uméle preruseného téhotenstvi

224

roli prenatalni detekce téchto vad.
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Zavazné VSV nemohou pfezit bez farmakologické, katetrizaéni ¢i kardiochirurgické
intervence. Zajimalo nés, zda se ménil pocet kardiochirurgickych operaci a katetrizacnich
intervenci, a to s ohledem na skuteCnost, ze stale vice VSV bylo diagnostikovano v ramci
screeningu a zvySoval se podil pferusenych téhotenstvi a tim se snizoval po¢et novorozenci
s kritickou VSV. Testovani hypotézy, zda se pocet kardiochirurgickych operaci v pritbéhu let
2000-2021 zvysoval, prokazalo statisticky vyznamny narist poctu operaci ( p<0,01). Testovani
hypotézy, zda pocet katetrizacnich intervenci prokazoval narst v prib¢hu let 2000-2021,

prokézalo statisticky vysoce vyznamny nartst poctu katetrizacnich intervenci (p<0,0001).

Obecnym cilem nasi prace bylo poskytnout piehled o problematice zdvaznych VSV, vysvétlit
vyznam prenatalniho screeningu a nastinit moznosti 1é¢by. V deskriptivni ¢asti je uvedena
zakladni charakteristika vady a jeji incidence véetné¢ dlouhodobych trendl. Prace mize slouzit

jako piehledny studijni materidl pro sestry v porodnictvi a neonatologii.

Prinos nasi prace spociva v souhrnném piehledu jednotlivych VSV, jejich incidenci v letech
2000-2021. Nase data jsou zcela v souladu s publikovanymi celosvétovymi daty. Prokazali
jsme jednoznacny trend zvySeného zachytu VSV v prenatdlnim screeningu. Zcela origindlni
jsou udaje o poctu uméle prerusenych téhotenstvi u jednotlivych vad. Zvysil se pocet
kardiochirurgickych operaci i katetrizacnich intervenci. Prenatdlni detekce srde¢nich vad
v Ceské republice je diky vybudovanému propojeni screeningu a specializovaného
echokardiografického vysetfeni vysoka. UkonCovani t€hotenstvi z divodu diagnozy srdecniho

postizeni vede ke zmén¢ spektra vétSiny srdecnich vad u déti. Signifikantné se snizuji

v

Omezeni nasi prace spociva v obtizném srovnani s dostupnymi daty. UZIS ve své rocence
Vrozené vady u narozenych vroce 2015 upozoriiuje na zmény v metodice sbéru dat:
Publikovany poéet narozenych s vrozenou vadou je vyznamné ovlivnén metodikou sbéru a
zpiisobem zpracovani dat. Od roku 2000 je zdrojem dat publikace kromé Narodniho registru
reprodukéniho zdravi (NRRZ) - vrozené vady navic je§té NRRZ — novorozenci, kde jsou
hlageni pofizovana za kazdého novorozence véetné mrtvé narozenych, v roce 2004 doglo ke
zméné zpracovani publikovanych dat o vrozenych vadach. Tato ro¢enka obsahuje piehled nejen
vrozenych srde¢nich vad, ale viech vrozenych vad. (Ustav zdravotnickych informaci a statistik

CR, 2018)
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ZAVER

Cilem prace bylo popsat incidenci zavaznych vrozenych srde¢nich vad v ramci dlouhodobého
sledovani v pribéhu let 2000-2021, trendy jejich vyskytu a podrobné se zabyvat roli
prenatalniho screeningu VSV. Z hlediska incidence i zavaznosti vad byly hodnoceny 3 skupiny
vad. Nejcastéji se vyskytujici kritickou VSV v obdobi 2000-2021 byly: Fallotova tetralogie
(incidence 0,15-0,36/1000), transpozice velkych tepen (incidence 0,24-0,38/1000), koarktace
aorty(incidence 0,28-0,46) a atrioventrikularni septalni defekt (incidence 0,27-0,5/1000). Tyto
vysledky jsou zcela v souladu s nejvétsi publikovanou metaanalyzou. V prabehu let 2000-2021
byl prokédzan statisticky vyznamny trend poklesu vyskytu u Fallotovy tetralogie a atrézie
plicnice, naopak statisticky vyznamné stoupal vyskyt dvouvytokové pravé komory (DORV). U

ostatnich vad této skupiny byla incidence ndhodna.

Ve vyzkumné ¢asti bylo metodou statistického testovani hypotéz prokazano, ze prenatdlni
screening zvysil velmi vyznamné zachyt vrozenych srde¢nich vad (v poslednich letech byla
uspésnost zachytu vyssi jak 50 %). Druhou hypotézou bylo, zda vyssi efektivita prenatalniho
screeningu povede k vyssimu poc¢tu uméle prerusenych té¢hotenstvi. Pomér poctu novorozenct
ku poctu uméle pterusenych téhotenstvi vyznamné klesl z hodnoty cca 4:1 (tedy na 4
novorozence jeden ptipad pieruseni téhotenstvi) na hodnotu 1,4:1. Tieti hypotézou, zda se pocet
kardiochirurgickych operaci v prib¢hu let 2000-2021 zvySoval, byl prokazéan statisticky
vyznamny nariist poétu operaci, a to na hlading statistické vyznamnosti. Ctvrtou hypotézou, zda
se pocet katetrizacnich intervenci prubchu let 2000-2021 zvySoval, byl prokazéan statisticky
vysoce vyznamny narist poctu katetrizaCnich intervenci, a to na hladin¢ statistické

vyznamnosti.

V préci se podafilo se splnit vyty¢ené cile tykajici se incidence jednotlivych VSV a pomoci

metody testovani hypotéz odpoveédét na otazky tykajici se role prenatalniho screeningu.
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