Rozstep
neuralni trubice

Chytilovd, Smidtovd, Buresovd, Bortel,
Ciuprikova



Defekty neuralni trubice
(Neural tube defects - NTD)

porucha uzavirdni neurdlni frubice v I. tfrimestru

otevrené — Spina bifida aperta (Meningokélaq,
Meningomyelokéla), Rhachischisis posterior
(myeloschiza), Anencefalie, Encephalokela,
Iniencefalie

uzavrené - Spina bifida occulta




Spina bifida
vrozeny rozstép patere postihujici nejcastéji bederni
a krizovou oblast.

Spina bifida occulta 1 :500

rozstép jednoho Ci vice obratld, micha a misni obaly
nejsou alterovany

kUze nad defektem byvd vice ochlupend a
pigmentovand

nevyvolava potize, ndlez je vétsSinou nahodny



Spina bifida aperta
(cystica) 1:1000

« defektem paternino kandlu, do podkozi pronikd vak,
podle jehoz obsahu rozslisujeme:

Meningokéla (15% pripadu)

» cysticky vak obsahuje tvrdou plenu, arachnoideu a
cerebrospindini mok. Micha a misni nervy nebyvaiji
alterované

Meningomyelokéla (85% pripady)

« vak obsahuje navic i michu a misni nervy, které adheruji
ke stene vaku.

» vetsSina postizenych ma take hydrocefalus
#Arnold Chiariho malformaci = vyhrez mozecku do
oramen magnum).

« Symptomatologie odpovidd lokalizaci defektu, napr. pri
sakrdaini lokalizaci byva poskozend funkce sfinkteru. Hrozi
také infekce vaku a ascendentni meningitida



Rhachischisis posterior
(myeloschiza)

rozstép patere s obnazenim nervovée tkané, kterd
neni krytd kUzi ani misnimi obaly

vzdy sdruzend se zavaznymi poruchami funkce
michy

N W\

nejtézsi forma, postizeni novorozenci zahy umirgji

craniorhachischisis totalis ¢ kompletni defekt
uzavirani neurdlni trubice, zahrnuje chybéjici
neurokranium a rozstép paterniho kandalu



Anencefalie, iniencefalie,
encefalokéla

Anencefalie 1 : 1000

v dUsledku neuzavieni mozkového oddilu neurdini
trubice se nevyvine vetsina mozku a témér Ci zcela chybi
leboni klenba

casto spojena s rhnachischisou i vadami jinych orgdnU
Iniencefalie

rozstép kréni a hrudni patere, vyraznd retroflexe hlavy
Encefalokéla

herniace mozkovée tkané a plen z dutiny lebni, nejcastéji
v okcipitalni oblasti

ve vyhrezlé nervové tkani dochazi vlivem uskrinuti cév ke
krvdceni a infarktim

mozkova kura obsazend v defektu muze mit abnormdini
histologickou stavbu



Prognoza

« zAvisi na typu, rozsahu a lokalizaci

Letdini:

* rhachischisis posterior, anencefalie, |n|encefolle
rozsahld encefalokéla B

S dobrou prognozou:

« Spina bifida

« operacni uzaver kratce po porodu
(pediatrickd neurochirurgie)

« (open fetal surgery — USA, ve stadiu vyzkumu)



N/ /e

Geneticka pricina,
dedicnost onemocneni

Multifaktorialni onemocnéni, polygenni dédi¢nost
Vétsi vyznam vnéjsi vlivy (vyziva, Iéky, DM, teplo,
teratogeny, vek matky, ...)

AZ 90-95% u novorozencu, v jejichz rodiné nikdo z
pribuznych vrozenou rozstépovou vadou netrpél

Pri chromozomadlnich aberacich (trisomie 13, 18,
triploidie, ...)

Soucdst genetickych syndromu ( MeckelUv
syndrom...)



Riziko opakovani choroby
u pribuznych
« VeétSina rozstépu md multifaktoridini dédicnost. MUze se
vsak vyskytovat jako jeden ze znaku u chromozomadinich

a vzacnych monogennich chorob, v kombinaci s dalsimi
malformacemi

» Pozitivni rodinnd anamnéza markantne zvysuje
geneticke riziko rekurenci, typicky okolo 4% (vice, tam
kde jeden rodi€ nebo predchadzejici dité ma rozstep)

» UrCite zdravoini problemy matky nebo medikace mohou
prispivat k zvyseni ndchylnosti plodu. Napr. diabetes
matky, obezita, deficit folatu, antikonvulziva na principu
on’rogomsmu folatu pri epilepsii

- Studie genu zapojenych do metabolickych drah foldtu
zamerené na nalezeni spoleCnych variaci asociovanych
dostatecne s zvySenou nachylnosti k rozvoji onemocneéni,
nebyly prokazné k vyurziti v klinicke praxi.




Prevalence

defekty neurdini tfrubice patfi k nejcastéjsim typum
vrozenych vad

1,4-1,6 z1 000 novorozencu
3% spontdnnich potratu v I. trimestru t€hotenstvi

frekvence vyskytu rozstépovych vad neurdini
trubice vyznamné zavisi na:

rasoveé prislusnosti (Castéjsi je vyskyt u bilé nez Cerné
populace)

geograficke lokalité (nejvyssi prevalence je
udavana ve Velké Britanii a nejnizsi v Japonsku)
socioekonomické vrstvé (Castéjsi je vyskyt u chudée
populace frpici podvyzivou)



D‘

Primarni prevence ? .

Omezeni incidence onemocnéni skrze ods’rronenl
vzniklych rizikovych faktoru (celd populace, &ijen
ohrozené skupiny).

Onemocnéni nelze pineé predeijit. Hlavnim preventivnim
opatrenim je zvysend konzumace listové kyseliny.

V nekterych zemich (USA, UK] je toto opatreni na drovni populace -
folat je povinné pridavan do peciva.

Ohrozenym skupindm (1j. zeny schopné a ochotné mit
dité) se doporucuje denni konzumace 0,4 mg folatu v
obdoTbl 3meésice pred pocetim a ndsledujici 3 mésice po
pocefi

Zeny se zvysenym rizikem (dany defekt v anamnéze) by
mély uzivat az 10 ndsobek, tj. 4mg za den.
Folat je prirozené obsazen v zeleniné majici formu list0, orechach,

zvirecich jatrech, celozrnem pecivu a v neposledni rade i v
fobolkach prodavanych v nejednom supermarketu.



Sekundarni prevence

Cilem je zabrdnéni progrese, Ci vyléCeni Casnéeho
a/nebo asymptomatického stadia - v tomto
kontextu je léCebnym zasahem terminace
téhotenstvi

K tomu Ize dospét na zakladé screeningu (pokud je
zvySena hladina alfa-fetoproteinu, je indikovano UZ
vySetreni plodu a event. amniocentézq)

Krom preruseni téhotenstvi lze rozvoj onemocnéni
omezit chirurgickym zdsahem, jehoz povaha je
odvisld od samotného defektu.



Moznosti vysetreni

3 typy vysetreni — screening materského séra, UZ,
amniocentéza

Screening mat. séra - mezi 16. — 18. tydnem gravidity,
neni diagnosticky (rozpozndni téhotenstvi s zvysenym
rizikem vyskytu abnormality), 3 slozky — alfa-fetoprotein,
hCG, nekonjugovany estriol (UE3)

UZ - pozorné a specifické prozkoumani pdtere plodu,
hlavné mezi 18-20. tyd., neni garance spravnosti
vysledku

Amniocentéza — doporucena pri pozitivité predchozich
testU; pro riziko samovolného potratu nebo infekce — 15.,
nejpozdéji 20. tyd., detekce chromozomalnich
abnormalit, nezndme ale zavaznost postizeni



Pravni aspekty é”f

Platn& pravni uprava vychdzi ze zakona C. 66/1986 Sb., ©
umelém preruseni teéhotenstvi a z provadeci vyhlasky
C./5/1986 Sb.

UkoncCeni téhot., jestlize je ohrozen zivot Ci zdravi matky,
zdravy vyvoj plodu geneticky vadny vyvoj plodu.

Seznam nemoci, syndromu a stavu, ktere jsou
zdravotnimi duvody pro umeglé preruseni i€hotenstvi, je v
oriloze vyhl&sky &. 75/1986. Zena musi vyjadiit souhlas x
revers

Casové limity — 12. tyden
PO uplynuti - ohrozen zivot zeny,tézke
poskozeni,plod je neschopen zivota
-do 24. tydne — genetické duvody
Trestni zakon § 227 az 229



http://www.epravo.cz/top/zakony/sbirka-zakonu/zakon-ceske-narodni-rady-o-umelem-preruseni-tehotenstvi-10227.html
http://www.epravo.cz/top/zakony/sbirka-zakonu/vyhlaska-ministerstva-zdravotnictvi-ceske-socialisticke-republiky-kterou-se-provadi-zakon-ceske-narodni-rady-c-661986-sb-o-umelem-preruseni-tehotenstvi-10236.html

Eticke aspekty

« Otdzka definice zavazné vady
« Moznost volby pacienta — nedirektivnost [Ekare
- Uplny obraz situace a vsechny moznosti
dalsiho postupu
- Je rozhodnuti pacienta ovlivnéno< Partner,
rodiCe, okoli, nepravdivé informace




