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Vrozené poruchy vyvoje - definice, terminologie,
cetnost, priCiny
- vrozené vady jsou hlavni pric¢inou détské mortality - podileji se cca 1/5
- pata pricina umrti pred 65. rokem zivota a hlavni pricina invalidity

vrozena vyvojova vada (VVV)= porucha zdravi /organu ¢i systému/
strukturni, funkcni, metabolické, imunologické nebo behavioralni
povahy, ktera vznikla v prenatalni fazi vyvoje jedince

behavioralni - tykajici se vrozenych defektd chovani (behavioralni teratologie)

znaky:
- vznikaji skryté - velkeé vady - od druhé poloviny 3. tydne az 8. tydne
po oplozeni; malé vady (nezplsobuji Skody na zdravi) az v pozdéjsi fazi
vyvoje (mikrotie, kratké ocCni Stérbiny, pigmentove skvrny)
vyskyt malych vad spojen s vyskytem vad velkych
(dité s 1 malou vadou - 3% pravdépodobnost velké vady, 2 malé vady -10%
pravdépodobnost velké vady, 3 malé vady - 20% pravdépodobnost velké vady)

- vyskytuji se ve vSech populacich s predikovatelnou incidenci

- fada vykazuje generacni kontinuitu - tj. predavany potomkim



studiu VV vénuji 2 obory:

teratologie - Sirsi zabér - studuje morfologické projevy (vzorce), obecné
priciny vzniku vyvojovych vad, klasifikace vad, prenatalni projevy
vyvojovych vad, diagnostika vad za téhotenstvi, vede a spravuje registry
vyvojovych vad, sledovani Cetnosti vyvojovych vad v mezinarodnim
meritku

klinicka genetika - posuzovani genetickeho rizika, provadi diagnostiku (v
nekterych pripadech i l[éCbu), hlavné vsak prevenci vrozenych vad
podminénych geneticky

(u jedincli s rizikovou anamnesou prevence zacina prekoncepcné,
pokracuje prenatalné a dale postnatalné (u déti a dospélych)
vede registry a zajist'uje dispenzarizaci jedinci a rodin s dédicné
podminénou VV)



Terminologie vyvojovych vad

- vrozena vyvojova vada (neutralni obsah) = jakekoliv strukturni,
funkcni, metabolicke, nebo imunologicke postizeni organu Ci
nektere casti tela

- kon?enitélni malformace = znetvoreni (vetsSinou tezke) - strukturni
defekty organu, jejich casti (event. urcite casti tela) zpusobene od
prvopocatku chybnym vyvojem

- disrupce (disrumpere - rozlomit, roztrhnout) = strukturni ci funkcni
defekty organu, jejich casti (event. urcite casti tela), vyvolane
faktory vnejsiho prostredi béhem piivodné normalné zapocatého
vyvoje
teratogeny (disruptory)

/1940 - Gregg - virus rubeoly, 1961 - Lenz - thalidomid/

disrupce nejsou dédicné

- deformace, deformita = znetvoreni (nerozlisuje se zda tezke Ci lehke)
- tvarové nebo polohové vady organu nebo casti téla zptisobené
rtikazné mechanickymi pricinami - napr. pes equinovarus (tzv.
onska noha) - chodidla v plantarni flexi - u oligohydramnia



= dysplazie (dys - nespravny, plassein - tvorit) = abnormalni seskupeni (usporadani)
bunék ve tkani nebo organu (bez jeho zjevnych
velikostnich nebo tvarovych zmén)
vznikaji dyshistogenezi

Dalsi terminy:

- mrlllzj[grfe g szJmoIenl', zmrzaceni (pouziva pro pojmenovani vrozenych vad skeletu, vétsinou
ehciho razu

- anomalie - nepravidelnost, odchylka od pravidla-pouziva se k oznaceni tvarove (pocetni)
odchylky organu lehciho razu,

- vitium - chyba, vada, kaz - oznaceni se pouziva pro nékteré vrozené vady srdce a cév
(vitium/-a cordis)

Cetnost vyvojovych vad v populaci
statistické udaje:
2 - 3 % zivé narozenych plodd po 28. tydnu ma néjakou vyvojovou vadu;
u dalSich 2 - 3 % déti se vada zjisti nebo projevi prvnich letech Zivota (do 5. roku)

tzn., Ze 4 - 6 % déti stejného veéku (rocniku) je postizeno jednou
nebo vice vyvojovymi vadami soucasné

nejsou zahrnuty preimplantacni ztraty, které nemusi byt rozpoznany jako gravidita



podle incidence (Cetnosti vyskytu) Ize VVV délit:

1 vrozené vady s vysokou frekvenci
(pomér 1:200 az 1:400 porodd, 1:2 (4) x 102 porod( zivych déti) -
vrozené srdecni vady, drobné skeletni mutilace (napr. chybéni clanku
prstu)

I vrozené vady se stredni frekvenci
(pomér 1:500 az 1: 3000 porodd, 1: 3 x103 porod()

rozstepove vady rtu a dutiny ustni, stenozy a atrézie jicnu a streva,
rhachischisis, anencephalie, hydrocehalus, vrozené vady mocovée-
pohlavniho Ustroji, Downdv syndrom

1 vrozené vady s nizkou frekvenci

(pomér 1:10 000 porodd, 1:104 porod(l) - vrozené vady dychaciho a
kozniho Ustroji, kombinované skeletni vady



Typy vyskytu VVV u jedince

jsou 3 typy :
- vyskyt pouze jedné vady

- vyskyt spolecnych sestav vad, u nichz je znama pricina, typ
dedicnosti a riziko

sestavy = syndromy

(Downtiv syndrom - trisomie 21. chromosomu (1 D.s : 800 zivé narozenych)

telesné malformace: brachycephalie (mensi zplosténa hlava) plochy koren
nosu, Sikmé ocni stérbiny s kozni rasou ve vnitrnim koutku oka (epikantus),
kratky a Siroky krk, protruze jazyka, klinodaktylie malicku (malformace str. clanku
prstu), velka mezera mezi palcem na nohou a ostatnimi prsty, neprerusena
pricna ryha na dlani (tzv. opici ryha), vrozené srdecni vady + retardace
dusevniho vyvoje

- asociativni vyskyt vad - nenahodny vyskyt 2 a vice vad pospolu, u
nichz neni zatim znama vyvolavajici pricina

(asociace VACTERL - vertebral, anal, cardiac, tracheo-esophageal, renal, limbs
anomalies)



Etiologie (priciny) vyvojovych vad

1 geneticky podklad (chromosomové abnormity, mutantni geny) -
10 -15 %
1 faktory zevniho prostredi - teratogeny (disruptory) -7 - 10 %

1 kombinaci genetickych faktort a faktorl vnéjsiho prostredi
(multifaktorialni vady/ vady s polyfaktorialni etiologii) - 20 -25 %

Moore, Persaud 2003

50-60%

Unknown etiology

Multifactorial inheritance

Chromosomal abnormalities

Mutant genes

Environmental agents

Figure 9 - 1. The causes of human birth defects. Note that the causes of most anomalies are unknown and that 20 to 25%
of them are caused by a combination of genetic and environmental factors (multifactorial inheritance).




Geneticke priciny
jsou podkladem asi 1/6 vad
A) chromosonové aberace - jsou pocetni (numerické) a strukturni
- numerické aberace - vétSinou vysledkem nondisjunkce - poruchy bunécného déleni
(mitozy i meidzy), kdy nedojde k separaci chromatid ¢i chromosomového
paru, nasledkem toho prejde dvojice chromatid ¢i chromosomovy par pouze do jedné dcefiné
buriky
nondisjunkce - v prlibéhu spermatogeneze i oogeneze, nebo pozdéji v priibéhu ryhovani
(gonochromosomy, autosomy)

abnormalni meiéza u zeny

Normalni meiéza u muze

polarni téliska vechny spermie obsahuji 23 chromozomu
degeneruji

oocyt obsahuje
24 chromozomu

aneuploidni zarodek

trisomie
abnormalni zygota monosom ie
(obsahuje 47 chromozomu)



trisomie 21 - Downlv syndrom (mentalni retardace, brachycefalie, plochy kofen nosu,
Sikmé ocni Stérbiny, protruse jazyka, opici ryha, srdecni vady) 1: 800

trisomie 17 - Edwardsliv syndrom - 1: 8 000

trisomie 13 - Pataullv syndrom - 1: 25 000

trisomie pohlavnich chromosomi - Klinefelterv syndrom (47,XXY), syndrom 3X (47,
XXX)

zarodky s monosomii obvykle umiraji az na Turnerllv syndrom (45,X)

- strukturni aberace

charakter: chromosomové zlomy, translokace (vyména usekl mezi 2 chromosomy),
delece (chybéni ¢asti chromosomu), duplikace, inverze (segment na chromosomu umistén
v obracené poloze)

B) genové mutace (mutantni geny)
mutace - stala a dédicna zména v sekvenci genomové DNA (ztrata genu nebo zména funkce
genu) - vétsinou Skodlivé, nékteré i letalni
vznikaji nahodné
mutacni frekvenci (vyskyt mutaci) zvysuji nékteré faktory vnéjsiho prostredi (kancerogeny,
velké davky tvrdého zareni aj.)

mutantni geny pricinou asi 7- 8% vyvojovych vad u ¢lovéka



Faktory vnéjsiho prostredi

plsobi na zarodek primo
teratogeny (disruptory) - zplisobuji in utero nezadouci ovlivnéni zarodku,
jehoz vyvoj do doby zasahu probihal normalné (fyziologicky)

0 spusténi teratogenniho procesu a vysledné teratogenni zméne, rozhoduji
> davka a délka expozice (doba po kterou teratogen ptisobi)
> vyvojova faze zarodku (stari embrya)

prokazano, ze vyssi efekt vykazuji teratogeny nizsich a strednich davek, nebot’
vysoké davky zplsobi zanik celého zarodku (odumreni)

citlivost embryonalnich bunék k teratogenu zavisi:
genotyp zarodku, rychlost proliferace bunék, faze bunécného cyklu,
strukturni a metabolicky profil bunék (urcuje zplsob odpovédi)

predpoklada se i vliv genomu matky
zarodky clovéka jsou na ucinek teratogend neJV|ce citlivé v organogenetlcké fazi

vyVOJe tj. mezi 15. az 60. dnem, kdy se vytvareji zaklady organltl nebo
organovych systémd



kritické periody vyvoje - ¢asova udobi, béhem nichz buriky vyvijejicich se organt vykazuji
zvysSenou citlivost v{ci plsobeni teratogenl a kdy je vznik vyvojové vady nejpravdépodobnéjsi
znamy u jednotlivych organt - napf. u mozku a michy - 16. az 36. den, u srdce 19. az 38.den, u
oka 22. az 50. den, etc.

preembryo embryonalni obdobi (v tydnech) fetalni obdobi (v mésicich)
1 2 3 4 5 6 7 8 5 6 7

mentalni J§ retardace a ostatni vady CNS

ostatni vad& oka

ostatni \ ady ucha

_i, . ost;tm oblicejové vady
ni vady patra

l ostatni vady zubl

dolni kongetina J

horni | koncetina

odumreni
preembrya

zévni pohla;iio?rgény

B vysoce citlivé obdobi © | malo citlivé obdobi
(vznik téZkych vad vyvoje) (vznikaji lenké vady nebo funkéni defekty)

zkratky: DAp = ductus arteriosus patens ~ DSs= defekt siflového septa DSs = defekt komorového septa




Prehled teratogenti
1 fyzikalni teratogeny:

tvrdé (ionizujici) zareni - napr. rtg (pUsobi jako teratogen i mutagen)
radioizotopy

zvysena teplota (hypertermie)

mechanické povahy- napr. vibrace nebo oligohydramnion - nedostatek
amniove tekutiny

Fysikdlni ¢initelé
microcephalia, spina bifida, roz$tép patra, defekty koncetin

hypertermie anencephalia, spina bifida, mentdlni retardace, defekty obliceje,
srde¢ni malformace, omphalokéla, defekty koncetin



chemickeé teratogeny:

- léky - thalidomid (phocomelie, amelie), antibiotika (streptomycin — postizeni
8. mozkového nervu, tetracyklinova antibiotika - hypoplasie skloviny), kortikoidy,

hormony (androgeny a progesteron - maskulinizace plodd zenského pohlavi,
chybny vyvoj zevnich genitalii)

- nadbytek vitaminu A - (vady usnich boltcti, hypoplazie mandibuly, rozstép
patra, srdecni vady aj.)

- antikonvulziva (hydantoin) - IUGR, mentalni retardace, mikrocefalie, ptoza
vicek

- alkohol - fetalni alkoholovy syndrom FAS (IUGR, mentalni retardace, ocni
anomalie aj.

- drogy - kokain a marihuana - IUGR, mikrocefalie, urogenitalni anomalie; LSD
— koncetinové anomalie a CNS

- tézkeé kovy (zejména organické slouceniny rtuti - cerebralni atrofie,
mentalni retardace, spastické krece)

- pesticidy a polychlorované bifenyly (PCB) — IUGR
- alkaloidy (nikotin - IUGR)



Chemické latky

thalidomid defekty konéetin, srde¢ni vady, hluchota, slepota, malformace
dal$ich vnitfnich organa

aminopterin anencephalia, hydrocephalia, rozstép rtu a patra

fenytoin fetalni hydantoinovy syndrom, defekty obliceje, mentalni

retardace

kyselina valproova

defekty nervové trubice, kraniofacidlni, srdecni a koncetinové
vady

trimethadion rozitép patra, srde¢ni, urogenitalni a kosterni vady

lithium srde¢ni malformace

amfetaminy roz$tép rtu a patra, srde¢ni malformace

warfarin chondrodysplasie, microcephalia

ACE inhibitory’ ristova retardace, odumfeni fetu

kokain ristova retardace, microcephalia, abnormality chovani,
gastroschisis

ethanol fetalni alkoholovy syndrom, kritké o¢ni stérbiny, hypoplasie

maxily, srde¢ni malformace, mentdlni retardace

isotretinoin (analog
vitaminu A)

embryopatie vyvolana vitaminem A: malé abnormalné tvaro-
vané usi, mandibularni hypoplasie, roz$tép patra, srdecni vady,
konéetinové vady

pramyslova
rozpoustédla

nizka porodni hmotnost, kraniofacidlni defekty, defekty nervo-
vé trubice

organické slouceniny
rtuti

neurologické poruchy pfipominajici mozkovou obrnu

olovo

ristova retardace, neurologické poruchy




1 biologické teratogeny:

virusy (zallrdének, spalnicek, oparu a pasoveého oparu, cytomegalovirus),
paraziticky prvok Toxoplasma gondii - napada neurony

spirocheta Treponema pallidum aj.

| "
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rubeola virus katarakta, glaukom, srde¢ni vady, hluchota, abnormality zubu

cytomegalovirus microcephalia, slepota, mentalni retardace, odumfeni fetu

virus Herpes simplex | microphthalmia, microcephalia, retindlni dysplasie

virus varicelly hypoplasie konéetin, mentalni retardace, svalové atrofie
HIV microcephalia, ristova retardace
Toxoplasma gondii hydrocephalia, mozkové kalcifikace, microphthalmia

Treponema pallidum mentélni retardace, hluchota




Pirehled projevil teratogenniho Gcinku nékterych vir(

- cytomegalovirus - microcephaly, chorioretinitis, hydrocephaly, delayed
psychomotor development

- herpes virus - hepatomegaly, trombocytopenia, hemolytic anemia,
hydranencephaly

- rubeolla virus - IUGR, microcephaly, cardiac and great vessels abnormalities,
mental retardation

- varicella virus - cutaneous scars, limb paresis, cataract, microphthalmia,
microcephaly

- Toxoplasma gondii - microcephaly or hydrocephaly, microphthalmia,
chorioretinitis

- Treponema pallidum (syphilis) - hydrocephalus, congenital deafness, mental
retardation, abnormal teeth and bones

- AIDS (HIV) - growth failure, microcephaly, triangular philtrum, hypertelorism



Lidsky zarodek na konci 1. mésice vyvoje

zarodek méri cca 8 mm a je ohnut konvexitou dorzalne
hlavovy oddil zarodku je mohutny a sméruje ventralné

Celni hrbolek se zakladem predniho mozkového vacku (prosencephalon)

temenni hrbolek se strednim mozkovym vackem (mesencephalon) - zde patrno dorzalni ohnuti
- flexura cephalica

hrbolek tylni se zadnim mozkovym vackem (rhombencephalon) ohnutym témer do pravého
uhlu - flexura

occi pita lis __— flexura occipitalis
hyoidni oblouk

zaklad oka

na hlavovém oddilu rysuji sinus cervicalis
zaklady
oka (oCni vacky a ploténka srde&ni hrbol
Cocky) a

nosni dutiny v podobé
nosnich

(Cichovych) jamek

stylopodium

B ——— autopodium
vybézek pro horni Celist

vybézek pro dolni Eelist




ventralné od temenniho a tylniho hrbolku - Zaberni (faryngovy) aparat
Zzaberni oblouky - zaklada se jich 6

zaberni vklesliny (ektodermové zaberni brazdy) - celkem 4

zaberni vychlipky (entodermové zabermi brazdy) - 5, oddélené od vkleslin
obturujicimi membranami - membranae obturantes

Openings of
pharyngeal pouches

Frontal
prominence

Stomatodeum

Tt Attachment of
Cardiac bulge—ff—— 3 ® 8 buccopharyngeal
: S0 e membrane

Respiratory

e

B Laryngotracheal
orifice




1. zaberni oblouk = mandibularni je rozdélen ve
vybézek pro horni = processus maxillaris a
dolni Celist = processus mandibularis

z kaudalniho okraje 2. oblouku (hyoidni) vyrlistda mezenchymova ploténka
zvana operculum, ktera se nakonec pripoji k hornimu okraji srdecniho hrbolu

pod operculem - sinus cervicalis - zaniknou zbyvajici vklesliny
(2. -4.)

Maxillary
process

Mandibular -~
process

(z 1. vklesliny derivuje zevni zvukovod a kozni strana bubinku;
v misté napojeni 1. a 2. oblouku na tylIni hrbolek se zalozi sluchova ploténka
(plakoda), premeénuijici se zahy v jamku a nakonec vacek (otocysta), ze kterého

vyvine blanity labyrint)



pod poslednim obloukem

srdecni hrbol, jehoz podkladem je perikardova dutina se zakladem srdce
hrbol jaterni, zplsobeny rychle rostoucim zakladem jater

zuzuje se kozni pupek a v ném ulozene utvary (ductus omphaloentericus,
brisni stvol s alantois a mezoderm amnia) = pupecnik (funiculus
umbilicalis)

orofaryngova membrana

kaudalni konec zarodku ukoncen
ocasnim hrbolkem, na jehoz laryngotrachealni
ventralni strané se nachazi vychlipka
kloakova membrana
Zaludek
na lateralni strané embrya se rysuji
zaklady koncetin v podobé 4
konéetinovych list il zaklad jater
pro proximalni koncetinu ( 7. - 13. ) a / stfedni stfevo
pro distalni ( 21. - 26.)

zaklady jsou podobné ploutvickam
zadni stfevo

kloakova membrana kloaka



konec 4.tydne

polovina 6. tydne polovina 7. tydne konec 8. tydne




Vyvoj obliceje

zaklady obliceje rysuji koncem 4. tydne okolo primitivni Ustni jamky - stomodeum
2 organizacni centra:

- prozencefalické (lezi rostralné od notochordy a ventralné od prosencefala)

- rhombencefalické (ventralné od zadniho mozkového vacku)

zaklada se 5 vybézka:

- neparovy frontonazalni vybézek
- parové maxilarni vybézky

- parové mandibularni vybézky

podklad vybézk( tvori ektomezenchym, ktery do nich vcestoval z dolniho
mezencefalického a horniho rhombencefalického Useku crista neuralis

povrch vybézkl kryje ektoderm, jenz vystyla i stomodeum; vybézky jsou zpocatku
od sebe oddéleny hlubokymi zarezy

dynamicky proces - zacina na prelomu 4. a 5. tydne vyvoje a je ukoncen zhruba v 8.
tydnu

- spociva v proliferaci ektodermu i ektomezenchymu vybézkl a jejich dalsim clenéni,
presunech (migraci) vybézkd, v rozdilnych rlstovych rychlostech (zmény jejich
velikosti)a ukoncéen splynutim (fazi) vybézkd



Vyvoj obliceje

vychozi situace

front(onaz)alni vybézek
(processus front(onas)alis)

parove vybezky pro horni Celist
(processus maxillares)

paroveé vybéezky pro dolni Celist
(processus mandibulares)

faryngova membrana
(membrana oropharyngea)

4th week



Frontonazalni vybézek (vyvine €elo, nos - koren, hrbet, spicka a kridla a
stredni ¢ast horniho rtu - philtrum)

poC. 5. tydne - parové nazalni
ploténky (plakody) » jamky

» kanalky

Frontonasal
prominence

Nasal placode

Disintegrating
buccopharyngeal
membrane

Maxillary
swelling

Mandibular
swelling

2nd pharyngeal
arch

5th week

4th week



po vytvoreni jamek se okolni ektomezenchym rozdéli ve 2 podkovovité valy :
processus nasalis medialis
processus nasalis lateralis

trojuhelnikovita oblast mezi mediainimi nosnimi vybezky je area triangularis

area triangularis processus nasalis
medialis

processus nasalis

nazalni plakoda lateralis

processus
maxillaris

processus
mandibularis

stomodeum

Early 6th week




pravo- a levostranny processus nasalis medialis migruji ke stredni roviné
(aktivné //pasivné - v disledku tlaku prodluzuijicich se maxilarnich vybézkQ)
az oba vybézky splynou v neparovy - intermaxilarni segment (tzv. intermaxillare)

z horniho Useku segmentu se vyvine hrbet a spicka nosu (dorsum et apex nasi)
dolni Usek segmentu (zv. area infranasalis) proliferuje smérem k Ustnimu otvoru a

vsune se mezi medialni konce obou processus maxillares a da plvod philtru -
stredni casti horniho rtu

celistvy horni ret se vytvori po srlistu intermaxilarniho segmentu s
processus maxillares

lateralni nosni vybézek lezi nad maxilarnim vybézkem a je od ného plivodné oddélen
Zlabkem, zv. nasomaxilarni zlabek (okulonazalni ryha)



okulonazalni ryha

intermaxilarni segment

zaklad oka

area infranasalis

processus maxilaris

processus mandibularis

Early 7th week

ke srlstu zminénych vybézku dojde teprve poté, co se ze dna nazolakrimalniho
Zlabku oddéli epitelovy provazec pro ductus nasolacrimalis

z lateralnich nosnich vybézk{ se vyvinou nosni kridla




(o]

Shrnuti casového pribéhu sriistt oblicejovych vybézkii
mezi 5. - 7. tydnem

- pocatkem 5. tydne srostly medialni konce mandibularnich vybézkt - dolni ret
a brada

- na zacatku 6. tydne - srlst medialnich
koncd maxilarnich vybézk{ s obéma okraji
intermaxilarnihno segmentu - jednotny
horni ret

- v poloviné 7. tydne na kazdé strané
sroste processus nasalis lateralis

s horni hranou maxilarniho vybézku -
zanikne nazomaxilarni ryha il
- na rozhrani 7-8. tydne srostou jesté
zadni Useky vybézkd pro horni a

pro dolni Celist na téze strané -
zUzeni rima oris

philtrum

dolni ret a brada




kdyz oblicejove vybézky fuzuji, zaklad mozku, zejména telencefalon rychle
roste a spolecné s nim i neurokranium

plvodné lateralné sméruijici oci se pretaceji dopredu

na konci 2. mésice vykazuje oblicej zarodku jiz charakteristicke lidské rysy
pokud vyvoj nékterého z vybézkli neprobéhne spravneé: vybézek se
nezalozi, je mensi nebo vetsi, zpozdil se jeho presun (migrace se) a vybézky

nesrostly -
vznikaji rozstepy

incidence cca 1,7 : 1 000 porodil



Prehled rozstépti
obliceje

> rozstépy horniho rtu - cheiloschisis SN
> medialni rozstép dolniho rtu a brady
> Sikmy rozstép obliceje

> pricny rozstep obliceje



Rozstepy horniho rtu - cheiloschisis superior

bocni (lateralni) - perzistence labialni ryhy /nesrostl medialni konec proc.
maxillaris s labialni casti intermaxilarniho segmentu (proc. nasalis medialis)

cheiloschisis unilateralis /cheiloschisis bilateralis




stredni rozstep rtu - "zajeci pysk" (labium leporinum)
cheiloschisis mediana

opozdéni vyvoje intermaxilarniho segmentu

pri nesplynuti processus nasales mediales
vzacny vyskyt

S rozStépem apex nasi

Mohriiv syndrom (spojen s
konduktivni hluchotou, ¢astecnou
reduplikaci palct nohou a
rozStépem jazyka)



variabilni rozsah

izolovane nebo v kombinaci s rozstépy skeletnich soucasti obliceje
kritické obdobi - 27. - 35. den vyvoje

frekvence: 1,7 : 1000 porodt

/ 500//0 - geneticky podklad, 60-70 % - zevni faktory, zbytek = kombinace
obou

Dg: ultrazvuk a magneticka rezonance (2D, 3D a 4D)

: , P g

bocni rozstepy rtu mohou byt kombinovéany s bocnim rozstépem horni
celisti a rozstepy primarniho a sekundarniho patra



Nasal
1 septum




lecba: komplexni pristup - rozstépoveé tymy
plasticky chirurg, stomatolog - ortodont, foniatr /antropolog, prip. psycholog/

Doporuceni pediatra:

1) vySetreni na plast. chirurgii nejp. do 2. mésicl po porodu -

2) u prostého rozstépu rtu - cheiloplastika - 2-5. mésic

3) rozstepy rtu kombinované s bo¢nim rozstépem Celisti a primarniho patra - resi
mezi 2. az 4. rokem

4) mezi 12. -18. mésicem - foniatrické vysetreni + event. logoped

5) ortodonticka péce - nahrada chybéjicich zubl

plasticky.chirurg

pediatr /,J\ foniatr

I|lI
anesteziolo g—l Rozstépovy |—Iu qoped

: tym

stomatochirurg ‘psycholog

orto dont




Medialni rozstép dolniho rtu a brady
cheiloschisis et gnathoschisis inferior

nesplynuti processus mandibulares
vzdy spojen s rozstépem dolni Celisti a jazyka




Sikmy rozstép obliceje
(coloboma faciale, fissura orbitofacialis)

processus maxillaris nesrostl s processus nasalis medialis (intermaxilarnim
segmentem) a processus nasalis lateralis
zachovana okulonazalni ryha (zlabe
jedno- nebo oboustranny

vzacny vyskyt




TN ’ 4

Pricny rozstep obliceje
fissura transversa faciei, macrostomia

lateralni Usek proc. maxillaris nesrostl s lateralnim usekem proc.

mandibularis
ustni koutek dosahuje k zevnimu zvukovodu (tzv. zabi usta)

velmi vzacny vyskyt







