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*Vrozené srde¢ni vady
vznikaji jako:

*|zolované patologie- multifaktorialné dédéné,
- zatim neni mozné genetickeé vysetreni
- rizikové faktory u matek: infekce, leky,
drogy, koureni, diabetes, deficit nutrice,
hyperhomocysteinémie
*Chromozomalni aberace- 40%
*Monogenné podminéné syndromy



*VétSinou multifaktorialni
*Nékdy monogenni / chromozomalni vada

*Cast vad vysvétlena deleci (22q11), ktera souvisi se vznikem
velokardiofacialniho nebo Di Georgova syndromu

*Vyskyt také u trisomii / monosomii
- 47, XX/ XY, +21 Down,
- 47, XX/XY, +18 Edwards,
- 47, XX/XY, +13 Patau
- 45, X Turner
*Vyskyt u nékterych monogennich chorob
- Marfanav syndrom (mutace v genu pro Fibrilin 1 - (15g21))
- Holt - Oram syndrom ( mutace v genu TBX5 - (12q24))



*Di George syndrom

® pricina - vétsina zpusobena mikrodeleci (22q11) - porucha
vyvoje 3. a 4. zaberni vychlipky

= znaky: fyziognomie (dlouhy a Uzky oblicej, mikrogenie,
vystouply nos) a mirné opozdéni vyvoje

" hypokalcémie, poruchy imunity, rozstép patra
= casta Fallotova tetralogie a defekt komoroveho septa
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* Defekt septa komor - nejcastejsi
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Klinika: Poceni, tachypnoe, odpocivani pri piti (neschopnost pit
dostatecné mnozstvi stravy)

*Déti trpi ¢astymi respirac¢nimi
infekcemi s atelektazami (hlavné
oblasti utistené zvetsenou LS).

*Postupné se vyviji ,
dochazi k vyklenuti prekordia, dite
neprospiva.

*Prekordium je hyperaktivni, Selest je
provazen virem.
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*Riziko opakovani u

* Downtv syndrom

* - prosta trisomie 1 %

* - translokace méné jako 1%

- zdédéna translokace od otce: 4%, matky 8%

Edwardslv syndrom

- prosta trisomie 1 %

- strukturalni aberace 1%

- zdédéna translokace od otce: 10%, matky 20%

k% ok ok

* DiGeorge syndrom
* Riziko opakovani : 2-5%

* pataulv syndrom:
* Volna trisomie a translokace de novo: 1%

dalsich deti



*Incidence VSV

Incidence ¢ini 4-8 na 1000 Zivé narozenych déti
I Defekt komorového septa 1,7/1000

I Defekt sinového septa 1/1000

Perzistujici ductus arteriosus 0,5/1000
ISten6za aorty 0,5/1000

Frekvence u sourozencu:

Defekt komoroveho septa - 4,3%
Defekt sinového septa - 3,2%
Perzistujici ductus arteriosus - 3,2%
Stenoza aorty - 2,6%



*Lécéba

*Nejcastéjsi chirurgicka s korekci vady
*Uzavér defektu- protézy
*Chlopenni vady- umélé chlopné

*Umélé materialy- riziko komplikaci ( rozbijeni
erytrocytu, trombozy, bakterialni
endokarditidy)



*Prenatalni screening

1. Biochemicky- nejdriv odbér krve: 1. trimestr (PAPP-A, fB-hCG)
2. trimestr ( AFP, hCG,uE3)
odbér choriovych klku ( 10.-13. tyden)

amniocentéza ( 16.-22. tyden)
=> stanoveni karyotypu=> chromozomalni aberace

2. Ultrazvuk- nejcastéji pri VSV
nejpresnejsi vysetreni v 18.- 21. tydnu

3. Geneticky- DNA diagnostika nejcastéji pomoci PCR =>
monogenni nemoci
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