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SOUHRN

Cil studie: Analyza prevalenci vybranych diagnéz vrozenych
vad v Ceskeé republice v obdobi 1994-20009.

Typ studie: Retrospektivni epidemiologicka analyza preva-
lenci vrozenych vad u narozenych déti a prevalenci celkovych
(vcetné prenatdlné diagnostikovanych pripadl) z databaze
Narodniho registru vrozenych vad v Ceské republice.
Materidl a metodika: \ praci jsme vyuzili idaje z Narodniho
registru vrozenych vad (NRVV) vedeného v Ustavu zdravot-
nickych informacf a statistiky Ceské republiky (UZIS CR). Byla
pouzita data z celé Ceské republiky v obdobi 1994-2009.
Udaje o ¢etnostech vrozenych vad jako celku i jednotlivych
vybranych typd byly ziskany z dat Narodniho registru vro-
zenych vad, které jsou evidovény v Ustavu zdravotnickych
informaci a statistiky CR. Doplfujici data o prenatalné dia-
gnostikovanych pfipadech byla ziskdna ze vSech pracovist
a laboratofi [ékafské genetiky v Ceské republice. V nasi praci
jsme analyzovali ¢etnosti vrozenych vad u narozenych déti
a Cetnosti celkové (vcéetné Uspésné prenatalni diagnostiky).
Podrobnéjsi zpracovani bylo provedeno pro tyto diagnézy -
anencefalie, spina bifida, encefalokéla, vrozeny hydrocefalus,
omfalokéla, gastroschiza, atrézie a stendza jicnu, anorektaini
malformace, kongenitdlni diafragmatickd hernie. Trendy
prevalenci byly hodnoceny Poissonovou regresi.

Vysledky: V roce 2009 se v Ceské republice zivé narodilo
celkem 118 348 déti, 60 368 chlapcli a 57 980 divek. V tomto
roce se narodilo 4 653 déti s vrozenou vadou a z tohoto
poctu byla vrozend vada diagnostikovana u 2 745 chlapct a
u 1908 divek. V obdobi 2007-2009 se celkovy pocet naro-
zenych déti s vrozenou vadou pohyboval zhruba v rozmezi
4.6-48 tisice za rok. V pripadé postizenych chlapct se pocty
v tomto tfiletém obdobf pohybuji faddove v rozmezi 2,7 a 2,8
a v pripadé postizenych divek je pak pocet zhruba 1,9 tisice
za rok. Prevalence anencefalie u narozenych je minimalni,
vétsina pripadd je prenatalné diagnostikovana a vyznamné
se neméni. U narozenych z{stava prevalence na stejné drovni.
Efektivita prenatalni diagnostiky spina bifida se zvysuje a
dochazi k poklesu prevalenci u narozenych déti. V pripade
encefalokély se zvysuje prevalence prenatalné diagnosti-
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kovanych pripadd, prevalence u narozenych kolisaji, nebyl
zjistén jednoznacny trend. Prevalence omfalokély kolisaji jak
pro prenatalng, tak i postnatalné diagnostikované pripady,
zachyt prenatalni diagnostiky se vSak pro tuto diagnozu
zvysuje. U gastroschizy se celkové prevalence neméni, nic-
méneé se statisticky nevyznamné zvysuje pocet narozenych
déti s touto vadou. Pokud je tento trend realny, mdze to
byt ddno zménou pristupu k prenatalné diagnostikovanym
pripadim diky aktualné dosahovanym Uspéchlm chirurgické
korekce této vady. Prevalence kongenitdiniho hydrocefalu u
narozenych déti klesaji ve druhé poloviné obdobi1994-2009
diky zlepsujici se prenatalni diagnostice. V pfipadé preva-
lenci vrozenych vad jicnu a anorektalnich malformaci se
prevalence u narozenych lehce zvysuji. Prevalence vrozené
brani¢ni kyly kolisaji, nicméné je zde patrny mirny nardst
celkoveé prevalence.

Zaveér: Prevalence nékterych analyzovanych vrozenych vad
u narozenych v pribéhu sledovaného obdobi 1994-2009
klesaji (spina bifida, omfalokéla, kongenitalni hydrocefalus)
predevsim diky Uspésné prenatalni diagnostice. U jinych
sledovanych diagndz se prevalence u narozenych neméni
(anencefalie, encefalokéla). V pfipadé anencefalie je tento
stav dan tim, ze hodnoty u narozenych jsou minimailni,
prenatalni diagnostika dosahuje témér 100 %. V pripadé
encefalokély je toto dano velmi nizkou ¢etnosti této diagnd-
zy v populaci. Tretf skupinu tvofi vady, kdy se prevalence
diagndzy u narozenych zvysuji (gastroschiza, vrozené vady
jicnu a anorektaini malformace). V pripadé gastroschizy je
to dano zménou pristupu k prenatalné diagnostikovanym
pfipadim (dobra progndza operabilni vady). V pripadé
vrozenych vad jicnu a anorektalnich malformaci prevalence
kolisaji, nicnéné je patrny trend mirného nartstu, podobné
jako v pripadé vrozené branicni kyly.

KLICOVA SLOVA

defekty neurdlni trubice - vrozeny hydrocefalus - defekty
bFisni stény - vrozené vady jicnu - anorektalni malformace
- kongenitalni diafragmaticka hernie

Objective: Analysis of the prevalence of selected congenital
anomalies in the Czech Republic in 1994-2009.
Design: Retrospective epidemiological analysis of the postnatal
and overall (including prenatally diagnosed cases) prevalence of
congenital anomalies from the database of the National Registry
of Congenital Anomalies of the Czech Republic.
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Material and methods: Data from the National Registry of
Congenital Anomalies (NRCA) maintained by the Institute of
Health Information and Statistics of the Czech Republic (IHIS
CR) were used. The analysis was carried out for the entire Czech
Republic, based on the data from 1994 to 2009. Additional data
on prenatally diagnosed anomalies were obtained from medical
genetics centres and laboratories in the Czech Republic. This
study analyzed the postnatal and overall (including prenatally
diagnosed cases) prevalence of congenital anomalies. More
detailed analysis was carried out for the following diagnoses:
anencephaly, spina bifida, encephalocoele, congenital hydro-
cephalus, omphalocoele, gastroschisis, oesophageal atresia
and stenosis, anorectal anomalies, and diaphragmatic hernia.
Prevalence trends were analysed using Poisson regression.

Results: In 2009, a total of 118 348 live births were recorded
in the Czech Republic, 60 368 boys and 57 980 girls. Of this
total, 4 653, i.e. 2 745 boys and 1 908 girls, were diagnosed
with congenital anomalies. In 2007-2009, the total of life
births with congenital anomalies ranged between 4.6 and 4.8
thousand per year. The respective ranges in this three-year
period were in the order of 2.7 and 2.8 thousand per year
for boys and 1.9 thousand per year for girls. The prevalence
of postnatally diagnosed anencephaly was minimal, as most
cases were diagnosed prenatally, and the data did not vary
significantly. The prevalence of postnatally diagnosed cases
remained at the same level. The effectiveness of the prenatal
diagnosis of spina bifida increased and thus the prevalence
of postnatally diagnosed cases decreased. The prevalence of
prenatally diagnosed encephalocoele increased and that of
postnatally diagnosed cases varied between years, with no
clear trend. The prevalence of omphalocoele varied for both
prenatally and postnatally diagnosed cases; nevertheless, the
effectiveness of prenatal diagnosis of this defect increases. The
prevalence of gastroschisis remained unchanged, but the num-

uvob

Populace je vystavena rtiznym zevnim vliviim, ze kte-
rych plynou i rizna zdravotni rizika. Jednim z takovych-
torizik je i riziko vzniku vrozené vady (VV). Z hlediska
studia zdravotniho stavu populace je diileZita znalost
nejen primérnych prevalenci VV, ale i pfipadné zmény
téchto prevalenci v pribéhu ¢asu. Intenzita vyskytu VvV
je povazovana za jeden ze zakladnich kvalitativnich
ukazatell populacnich i medicinskych. Nelze opomi-
nout ani hleddni potencionalnich rizik vedoucich ke
zvySené pravdépodobnosti vyskytu VV. Témito riziky
mohou byt neZzadouci vlivy zevniho prostfedi nebo fak-
tory biologicko-socidlni (vék Zen, riznd onemocnéni aj).
Moznostmi snizeni téchto vét§inou ovlivnitelnych rizik
se zabyva oblast primarni prevence VV. Vysledna ¢etnost
prenatalné diagnostikovatelnych VV u narozenych je
vS§ak dana i moznostmi prenatdlni diagnostiky (tzv.
sekundarni prevence). Uspé$nost prenatdlni diagnosti-
ky avysledné cetnosti VV v populaci jsouivyznamnym
ukazatelem péce prenatalni a perinatdlni, pfezivani
déti narozenych s VV pak ukazatelem péce postnatalni
(pfedevsim neonatdlni a chirurgické).

Podil jednotlivych typd VV u narozenych déti se v case
meéni, obdobné jako napt. struktura pricin imrti. Z hle-
diska epidemiologického je nutné hodnotit prevalence
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ber of live births with this diagnosis showed a non-significant
upward trend. If the trend reflects the real situation, it could be
a result of a changed approach to prenatal diagnosis due to
advances in corrective surgery of this defect. The prevalence of
live births with congenital hydrocephalus showed a downward
trend in the second half of the period 1994-2009 thanks to the
improved diagnosis. The prevalence rates of live births with
congenital esophageal and anorectal anomalies were slightly
increasing. The prevalence of congenital diaphragmatic hernia
varied between years but the overall prevalence appeared to
be slightly increasing.

Conclusion: The prevalence of some congenital anomalies
(spina bifida, omphalocoele, and congenital hydrocephalus)
showed a downward trend over the study period 1994-2009,
mainly as a result of effective prenatal diagnosis. The prevalence
of other congenital anomalies such as anencephaly or encepha-
locoele remained unchanged in live births. As for anencephaly,
postnatally diagnosed cases were rare as the prenatal diagnosis
was close to 100 %. The trend in encephalocoele is explained
by the low incidence of this diagnosis in the population. The
third group of postnatally diagnosed congenital anomalies such
as gastroschisis or esophageal and anorectal anomalies were
on the rise. As for gastroschisis, the reason was the changed
approach to prenatal diagnosis due to good prognosis of this
operable defect. The prevalence of congenital esophageal
and anorectal anomalies varied between years, with a slowly
increasing trend, similarly to diaphragmatic hernia.

KEY WORDS:

neural tube anomalies - congenital hydrocehalus - abdo-
minal wall anomalies - congenital esophageal anomalies
- anorectal anomalies - congenital diaphragmatic hernia
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VV v Ceské republice (CR) a jejich zmény predeviim
zpohledu jednotlivych diagnéz. Béhem poslednich let se
intenzita VV v CR ménila. U nékterych typd se Cetnosti
v novorozenecké populaci snizuji diky ispésné prena-
talnidiagnostice, u nékterych diagnéz naopak ¢etnosti
unarozenych stoupaji. Kromeé prenatalni diagnostiky se
vSak na vysledné cCetnosti VV v populaci mohou uplat-
novat i dalsi vlivy. Jednim z nich m@Zze byt i zlepSeni,
zrychleni a zkvalitnén{ postnatalnich diagnostickych
moznosti - pfedev§im zavedeni a rozvoj ultrazvukové
diagnostiky.

MATERIAL A METODY

NasSe prace predstavuje retrospektivni epidemiologickou
studii, kterd analyzuje prevalence vybranych diagnéz
vrozenych vad (VV), a to jak u Zivé a mrtvé narozenych
déti, tak i u pripadd prenatalné diagnostikovanych.
Absolutni pocty sledovanych diagnéz VV byly ziskany
z dat Narodniho registru vrozenych vad (NRVV), ktery
je veden v Ustavu zdravotnickych informaci a statistiky
CR (UzIS CR). Registrace VV je ze zakona povinni a je
soulasti Narodniho zdravotnického systému v CR (NZIS
CR) a slouzi mimo jinéik hodnocenizdravotniho stavu
populace. Doplnujici data o prenatilné diagnostikova-
nych pfipadech sledovanych VV byla ziskana z jednot-
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livych pracovist 1ékafské genetiky v Ceské republice.
Pocet téchto pracovist se v pribéhu sledovaného obdobi
meéni. Data byla ziskana ze v§ech pracovist existujicich
vdaném roce (1994-2009). Pocet téchto pracovist se v CR
zvysSuje - v roce 1994 to bylo 18 pracovist a v roce 2009
jiZ 30 pracovist. Spoluprace a zasilani dat probiha pod
zastitou vyboru Spolecnosti 1ékafské genetiky Ceské
1ékatské spolecnosti Jana Evangelisty Purkyné (SLG
CLS JEP). Efektivita hldSeni prenatdlné i postnatalné
detekovanych pifipadl je pravidelné analyzovana na
narodni (UZIS CR) i mezinirodni trovni (v rdmci orga-
nizace ICBDSR =International Clearinghouse for Birth
Defects Surveillance and Research). V praci jsme ana-
lyzovali data o téchto vrozenych vadach: anencefalie,
spina bifida, encefalokéla, omfalokéla, gastroschiza,
kongenitalni hydrocefalus, atrézie/stenéza jicnu, ano-
rektalni malformace a diafragmaticka hernie. Za kazdy
rok jsme ziskali pocet nové hldsenych pripadti konkrétni
sledované diagnézy, tj. poCet narozenych a pocet prena-
talné diagnostikovanych a pro tuto VV pfedcasné ukon-
cenych pripadt. Ziskané absolutni pocty sledovanych
diagnéz jsme vztahli k poctu Zivé narozenych v daném
kalendatfnim roce (pfepocet na 10 000 Zivé narozenych
je standardem a je vyuzivan jak pro sledovani vyvoje
vyskytu vrozené vady v ¢asovém horizontu, tak i pro
mezinarodni srovnani).

Trendy prevalenci byly hodnoceny Poissonovou regresi
s Casem (rokem vyskytu) jako spojitou proménnou.
Vypocty byly provedeny programem Stata verze 9.2
(Stata Corp. LP, College Station, TX, USA). Vysledky
jsou povazovany za statisticky vyznamné pti p-hodnoté
mensinez 0,05.

VYSLEDKY

Podle oficidlnich tdajii UZIS CR se v roce 2009 Zivé
narodilo celkem 118 348 déti, 60 368 chlapcii a 57 980
divek. Tento pocet je fadoveé stejny jako v roce predcho-
zim (2008) - 119 570 narozenych déti, 61 326 chlapct
a 58 244 divek. V roce 2009 se v Ceské republice naro-
dilo 4 653 déti s VV. Z tohoto celkového poctu byla VV
diagnostikovana u 2 745 chlapcti a u 1 908 divek (graf
1). V obdobi 2007-2009 se celkovy pocet narozenych
déti s VV pohybuje zhruba v rozmezi 4,6-4,8 tisice za
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Graf 1. Absolutni pocty narozenych déti s vrozenou vadou
v Ceské republice, 1994-2009, podle pohlavi a celkem

Fig. 1. Absolute numbers of live births with congenital
anomalies in the Czech Republic, 1994-2009, by gender
and overall
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Graf 2. Relativni pocty narozenych déti s vrozenou vadou
v Ceské republice, 1994-2009, podle pohlavi a celkem

Fig. 2. Relative numbers of live births with congenital
anomalies in the Czech Republic, 1994-2009, by gender and
overall

rok. V pfipadé postizenych chlapci se pocty v tomto
tfiletém obdobi pohybuji fadové v rozmezi 2,7 a 2,8
a v pfipadé postizenych divek je pak pocet zhruba
1,9 tisice za rok. Podivame-li se na tyto udaje v rela-
tivnich poctech (graf 2), je patrné, Ze celkové pocty
narozenych déti s VV se pohybuji v desetiletém obdobi
(2000-2009) zhruba v rozmezi 350-400 na 10 000 Zivé na-
rozenych a nedochazi k Zadnym vyznamnym zménam
této prevalence. Chlapci jsou celkové postizeni castéji
nez divky, procento postizenych chlapct v ramci déti
s VV kolisa v poslednich tfech letech v rozmezi 58,7
az 59,0 %.

Prvni sledovanou diagnézou naseho prehledu je anen-
cefalie. Tato letdlni VV se v poslednich letech vyskytuje
u narozenych déti minimalné - graf 3. Na grafu jsou
prezentovany prevalence (na 10 000 Zivé narozenych)
u narozenych déti a u prenatdlné diagnostikovanych
a pro tuto diagnézu predcasné ukoncenych pripadu.
Z grafu je patrnd vyznamna pfevaha prenatdlné dia-
gnostikovanych pripadd nad pfipady u narozenych dé-
ti, vuplynulych letech to byly pouze ojedinélé pripady.
VSechny pfipady v$ak byly prenatalné diagnostikova-
ny, ale zriznych dvodd nedoslo k pred¢asnému ukon-
Ceni gravidity. V pripadé celkovych prevalenci je patrny
mirny pokles, ktery je vSak statisticky nevyznamny
(p=0,156). Druhou sledovanou vrozenou vadou je spina
bifida. V tomto pfipadé byla efektivita v prvni poloviné
sledovaného obdobi v primeéru 55 % a ve druhé poloviné
pak 65 % (graf 4). Diky zlepSené prenatalni diagnostice
dochazi u této VV ke snizovani vyskytu u narozenych
déti (p = 0,007), pricemz celkové prevalence zlstavaji
na stejné urovni (p = 0,320). Dalsi prezentovana VvV -
encefalokéla - patfi také do skupiny rozstépovych vad
centralniho nervového systému (NTD). Oproti dvéma
pfedchozim diagnézam je vSak méné casta. Na grafu
5jsouukazany prevalence (na 10 000 Zivé narozenych)
u narozenych déti a u prenatalné diagnostikovanych
pfipadii. Z grafu je patrné, ze v pripadé prevalen-
ci prenatdlné diagnostikovanych pfipadd dochazi
k jejich nartistu (p < 0,001). U narozenych déti pre-
valence spiSe kolisaji bez vyznamné zmény trendu
(p = 0,840).
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Graf 3. Anencefalie v Ceské republice, prevalence u prenatal-
né diagnostikovanych pfipad( a u narozenych déti,
1994-2009

Figure 3. Anencephaly in the Czech Republic, prevalence of
prenatally and postnatally diagnosed cases, 1994-2009
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Graf 4. Spina bifida v Ceské republice, prevalence
u prenatdlné diagnostikovanych pfipadl a u narozenych déti,
1994-2009

Fig. 4. Spina bifida in the Czech Republic, prevalence of
prenatally and postnatally diagnosed cases, 1994-2009
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Graf 5. Encefalokéla v Ceské republice, prevalence
u prenatdalné diagnostikovanych pfipadi a u narozenych déti,
1994-2009

Fig. 5. Encephalocoele in the Czech Republic, prevalence of
prenatally and postnatally diagnosed cases, 1994-2009

Dalsi grafy jsou vénovany dvéma diagnézam ze skupiny
roz§tépovych vad stény bfisni (AWD). Na grafu 6 jsou
ukazany prevalence pro omfalokélu. Z grafu je patrny
soubéh kolisanijak pro prenatalné, tak pro postnatalné
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zachycené diagndzy. Zachyt prenatalni diagnostikou
byl v prvni poloviné sledovaného obdobi v priméru
50 %, ve druhé poloviné vice nez 60 %. Celkové prevalence
této vady ve sledovaném obdobi v CR mirné, statisticky
nevyznamneé narustaji (p = 0,173). Prevalence omfalokély
u narozenych mirné, statisticky nevyznamné klesa
(p = 0,323), predevsim diky efektu uspésné prenatalni
diagnostiky, kde zaznamenavame signifikantninarist
poctu diagnostikovanych pfipadd (p = 0,007). Druha
vada z této skupiny diagnéz - gastroschiza - je prezento-
vananagrafu7. Z grafuje patrné, Ze celkova prevalence
této vady se v prabéhu sledovaného obdobi neméni
(p = 0,635) a vétsi ¢ast pripadl je prenatilné diagnos-
tikovana. V poslednich letech, v souvislosti s ispéchy
postnatalniho chirurgického feseni, se za¢ind ménit
klinicky pristup k prenatalné diagnostikovanym ptipa-
dim této vady. Vice téhotnych se pfiklani k moznosti
téhotenstvi s touto VV pfed¢asné neukoncovat.

Nasledujici analyzovana VV je kongenitalni hydroce-
falus. Graf 8 ukazuje pro tuto diagnézu prevalenci pro

W narozeni

NA 10 000 zivé narozenych

O prenataini diagnostika
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Graf 6. Omfalokéla v Ceské republice, prevalence u prenatélné
diagnostikovanych pfipadl a u narozenych déti, 1994-2009

Fig. 6. Omphalocoele in the Czech Republic, prevalence of
prenatally and postnatally diagnosed cases, 1994-2009
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Graf 7. Gastroschiza v Ceské republice, prevalence u prena-
talné diagnostikovanych pfipadt a u narozenych déti, 1994-
2009

Fig. 7. Gastroschisis in the Czech Republic, prevalence of pre-
natally and postnatally diagnosed cases, 1994-2009

prenatalné a postnatalné diagnostikované pripady.
Z grafu je patrné, ze v prvni poloviné sledovaného ob-
dobi, letech 1994-2001, dochazi k mirnému navyseni

s

celkovych prevalenci, které se bliz{ hranici statistické

Rok
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vyznamnosti (p=0,073), pfedev§im diky urcitému na-
rustu diagnoéz u narozenych déti (p=0,097). Ve druhé
poloviné sledovaného obdobi (od r. 2002) prevalence
u narozenych zacinaji klesat, ovSem pokles je statis-
ticky nevyznamny (p = 0,326). Statisticky vyznamné
v tomto obdobi klesal vyskyt déti narozenych s touto VV
(p = 0,006). Dalsi vrozenou vadu (atrézie/stendza jicnu)
ukazuje graf 9. U této diagnézy nejsou k dispozici data
o prenatalni diagnostice, tento typ vyvojové vady je stile
velmi obtizné prenatalné diagnostikovatelny. Z grafu
je vidét kolisani vyskytu s maximy v roce 1994, 2001
a2008, celkoveé je vSak patrny mirny nartst prevalence
ve sledovaném obdobi (p = 0,018). Graf10 je vénovan vy-
skytu diagnézy anorektalni malformace. Podobné jako
u predchozivady je patrné kolisani prevalence, tentokrat
smaximy vroce 2001, 2004 22009. Také u této diagnozy
nejsou k dispozici data o prenatilni diagnostice (neni
dosud jednoznacné prenatalné diagnostikovatelna).
Podobny je i trend mirného, statisticky vyznamného
(p < 0,001) navySovani vyskytu této vrozené vady v po-
pulaci. Posledni analyzovanou VV je diafragmaticka
hernie. Na grafu 11 je patrné kolisdni prevalenci jak
uprenatalné, tak postnatalné diagnostikovanych ptipa-
dl, nicméné je zfejmé, Ze dochazi k mirnému narastu
celkové cetnosti (p = 0,017).

DISKUSE

Anencefalie, spina bifida a encefalokéla jsou oznacova-
ny jako defekty neuralni trubice (Neural Tube Defects
- NTD). Porucha uzavéru neuralni trubice v prubéhu
4, tydne embryonalniho vyvoje resultuje bud v anen-
cefalii, nebo ve spina bifida aperta (otevieny defekt),
zatimco encefalokéla vznika aZ po uzavéru neuralni tru-
bice. NTD defekty jsou ¢asto asociovany nejen s riznymi
jinymi vadami centralniho nervového systému (CNS),
ale také s VV jinych organd. V literatufe jsou popsany
odlisné prevalence NTD v souvislosti s etnickymi, geo-
grafickymi a sezonnimi vlivy. Etiologie téchto defektl
vSak stale nenizndma [5, 17, 18]. Epidemiologické studie
arozbory jednotlivych pfipadt ukazuji na moznou sou-
vislost rizika vzniku NTD s teratogennim ptisobenim
nékterych chemickych latek, 1éki, faktorc zevniho pro-
stfedi a znecisténi &i infekci. Casto je jako mozny vyvola-
vajici ¢initel uvddéna matetska horecka, 1éky ze skupiny
antiepileptik nebo jina chronicka onemocnéni téhotné
Zeny - diabetes mellitus (cukrovka) [7]. Epidemiologické
studie z Madarska, USA a Anglie prokazaly protektivni
ucinek perikoncepcni suplementace kyselinou listovou
u téhotnych Zen na snizeni prevalence a rekurence NTD
[7, 17]. Vyznamnou roli ve sniZeni poctu narozenych
déti s témito zavaznymi vrozenymi vadami vsak hraje
tzv. ,sekundarni prevence* - tedy predc¢asné ukonceni
gravidity. Po pozitivni prenatalni diagnostice jsou tého-
tenstvi s plodem s prokazanym defektem NTD v souladu
s pfislusnou legislativou na pfani téhotné v naprosté
vétsiné pripadl pfedcasné ukoncovana [6, 11]. V tomto
pripadé vidime snahu presunout prenatalni diagnos-
tiku téchto vad do ¢asnéjsiho stadia téhotenstvi - do
prvniho trimestru [7, 12].

Defekty brisni stény patfi mezi casté a zavazné VV
v populaci. Z tohoto divodu se na tuto oblast VV upira
také vyrazna snaha prenatalni diagnostiky s cilem
minimalizovat pocty téchto vad u narozenych déti - po
v€asné pozitivni prenatalni diagnostice 1ze téhotenstvi

M narozeni O prenatélni diagnostika

NA 10 000 zivé narozenych

1994 1995 1996 1997 1998 1993 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2003
Rok

Graf 8. Kongenitalni hydrocefalus v Ceské republice,
prevalence u prenatdlné diagnostikovanych pfipadt
a u narozenych déti, 1994-2009

Fig. 8. Congenital hydrocephalus in the Czech Republic,
prevalence of prenatally and postnatally diagnosed cases,
1994-2009
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Graf 9. Atrézie/stendza jicnu v Ceské republice, prevalence
u narozenych déti, 1994-2009

Fig. 9. Oesophageal atresia and stenosis in the Czech
Republic, prevalence of postnatally diagnosed cases,
1994-2009
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Graf 10. Anorektalni malformace v Ceské republice,
prevalence u narozenych déti, 1994-2009

Fig. 10. Anorectal anomalies in the Czech Republic,
prevalence of postnatally diagnosed cases, 1994-2009
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Graf 11. Diafragmaticka hernie v Ceské republice, prevalence
u prenatdalné diagnostikovanych pfipadi a u narozenych déti,
1994-2009

Fig. 11. Diaphragmatic hernia in the Czech Republic,
prevalence of postnatally diagnosed cases, 1994-2009

s takto postizenymi plody pfedc¢asné ukoncit. V posled-
nich letech se vSak u defektti bez dalsich prfidruZenych
vrozenych vad téhotné Zeny rozhoduji nepodstupo-
vat pfedcasné ukonceni gravidity. Pak je mozné tyto
pripady centralizovat ve vybranych perinatologickych
centrech. Zde je mozné novorozenctim s touto vrozenou
vadou zajistit adekvatni postnatdlni neonatdlni a chi-
rurgickou péci. Cilem prenatalni diagnostiky je v tomto
pripadé vyloucenidal$ich pridruzenych vrozenych vad
a centralizace pfipadt na vybraném pracovisti [20, 21].
Screening pro defekty stény bfisni byl dlouho zaloZen
pfedevsim na hodnoceni biochemickych markert ve
druhém trimestru, s rostoucim vyznamem a pfevahou
prvotrimestralniho screeningu vsak ziskava na vyzna-
mu podrobné ultrazvukové vySetfeni [7, 12]. Operacni
vysledky jsou pfiznivéjs$i pro gastroschizu, ktera na
rozdil od omfalokély neni doprovazena jinymi struktu-
ralnimi defekty a chromozomovymi aberacemi [10, 13].
V ptipadé kongenitdlniho hydrocefalu vidime nevy-
znamny nariist celkové prevalence ve sledovaném obdo-
bi1994-2009 (p = 0,180), ktery je dan predevsim vysSimi
Cetnostmiv letech 2001-2004. Prevalence dalsi diagnézy
- atrézie/stendza jicnu - ve sledovaném obdobi kolisaji,
nicméné v poslednich letech je patrny posun k vys-
§im hodnotdm. Podobné kolisani prevalenci s mirnym
narastem ve sledovaném obdobi je patrné i v pripadé
anorektalnich malformaci. Vrozené vady jicnu a ano-
rektalni malformace se mohou vyskytovat samostatné
(izolované) nebo jako soucast riiznych syndrom [14, 16,
19]. Operacnivysledky u déti s témito VV se v poslednich
letech také zlep$ily, nicméné postnatdlni prognéza vy-
znamneé zavisi na tom, zda se jedna o izolovanou vadu
¢inikoliv [8, 15].

Sledovani prevalence diafragmatické hernie v del§im
¢asovém useku ukazuje, Ze od roku 2002 se celkova
prevalence této VV zvysila nad 3 na 10 tisic Zivé naro-
zenych. V piipadé brani¢ni kyly se nové na nékterych
pracovistich provadi vykony prenatdlni terapie - metoda
fetoskopického uzavéru trachey [1]. I v téchto pripadech
je vSak nutna postnatalni korekce vlastniho defektu
branice. Pfezivani déti po operaci brani¢ni kyly je stale
zatiZzené vysokou morbiditou a mortalitou [22]. Z tohoto
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dtivodu je nadzor na predcasné ukonceni gravidity ¢i po-
kracovani téhotenstvi a narozeni ditéte s touto vadou
stale kontroverzni [4, 9]. Je patrnd snaha prenatalné
prediktivné urcit postnatalni prognézu vysetfenim
rozsahu defektu a stavu plicni tkané, bohuzel ani zde
zatim nejsou jednoznacné vysledky [2, 3].

ZAVER

Prevalence nékterych analyzovanych vrozenych vad
unarozenych v pribéhu sledovaného obdobi 1994-2009
klesaji statisticky vyznamneé (spina bifida), ¢i nevy-
znamneé (omfalokéla, kongenitalni hydrocefalus), a to
pfedevsim diky tspésné prenatalni diagnostice. U ji-
nych sledovanych diagnéz se prevalence u narozenych
nemeéni (anencefalie, encefalokéla). V pripadé anen-
cefalie je tento stav dan tim, Ze hodnoty u narozenych
jsouminimalni, prenatalni diagnostika dosahuje témét
100 %. V pripadé encefalokély je tento stav dan na jedné
strané nizkou cetnosti této diagnézy v populaci, na
strané druhé tim, Ze dochazi k témét pravidelnému
kolisani prevalenci. Tfeti skupinu tvoti vady, kdy se
prevalence diagnézy u narozenych zvysuji - statisticky
vyznamneé (vrozené vady jicnu a anorektalni malforma-
ce) nebo nevyznamné (gastroschiza, diafragmaticka
hernie). V pfipadé gastroschizy miize hrat roli pfistup
k prenatalné diagnostikovanym pfipadim (dobra pro-
gnodza operabilni vady). V pfipadé vrozenych vad jicnu
a anorektalnich malformaci a vrozené branicni kyly
prevalence kolisaji, nicméné je patrny trend mirného
nartistu, zejména u prvnich dvou VV.
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republikovou evidenci idajl o vrozenych vadach a jejich
prenatdlni diagnostice, bez jejichZ trpélivé a spolehlivé
prace by nemohlo vzniknout toto zpracovani.
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