Novorozenec
fyziologicky, patologicky
NejCasteéjsi vrozené vady



NOVOROZENEC

Novorozenské (neonatalni) obdobi zahrnuje dobu od

narozeni do 28.dne

« do konce 7. dne zivota

 Rozhoduje o adaptaci na zivot napf. zacina dychani,
prestavba krevniho obéhu, vznika potreba udrzet si
telesnou teplotu, objevuji se funkce travici a
exkrecni.
« je nejrizikovejsi obdobi lidského zivota, s nejvétsi

umrtnosti



Zraly novorozenec je dite

narozeneé v terminu 38. - 42. tydne
vaha cca 2500 -4200 ¢

délka cca 48 - 52 cm

obvod hlavy mezi 32,5 a 36,5 cm

pocet dechu se pohybuje mezi 35 az
50/min

tepova frekvence kolem 120 a 160/min



ZNAMKY ZRALOSTI

vyvinuty podkozni tuk
prerostlé okraje nehti

zretelné ryhovani dlani a
plosek nohou

chrupavky usnich boltct a
nosu jsou pevné

velké stydké pysky kryji u
divek malé

u chlapcu jsou varlata
sestoupla v Sourku

zralost centralni nervové
soustavy

dobra termoregulace
zralost plicnich funkci

s pravidelnym dychanim
pritomnost: patraciho,

saciho, polykaciho, a dalSich
reflext



Motorika a senzomotorika
novorozence

zvysené svalove napeti

ve 3 - 4 tydnu zacCina pokladat ruCiCky
vedle hlaviCky - zejména ve spanku

v poloze na brisku hlaviCku neudrzi
rucicky i nozicky pfitazeny k trupu

pohyby jsou nekoordinované,
mimovolni

ruCiCka sevrena v pest s paleCkem
uvnitr

prevlada chut' a hmat nad sluchem a
zrakem

reaguje na silné podnety
citlivost na dotek, na tepelné rozdily

z davodu nedostatecnych
termoregulacnich schopnosti (ochrana
pfed prochlazenim a prehratim)

dulezitou psychickou potfebou je
dotekova (taktilni) stimulace

ke konci obdobi se zacina uplatnovat
potfeba zrakoveé a pozdéji i sluchové



NEDONOSENE D

35. - 37.tyden narozeni, porodni
hmotnost pres 2400 g

31. - 34.tyden narozeni, porodni
hmotnost 1000-2400 g

30. tyden a dfive, porodni hmotnost
pod 1000 g

Novorozenci s nizkou porodni
hmotnosti patii k Iééebné i
prognosticky nejnaro¢néjsSim
pacientim vibec. Tvofri 12 % poctu
narozenych déti a péce o né
vyzaduje vysokou kvalifikaci a je
velmi nakladna.
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PRICINY NEDONOSENOSTI

A ) Ze strany matky

velmi mladé matky, chudoba,
hladovéni, koureni atd.)

( chronické
infekce, anatomické a funkéni
poruchy délohy a porodnich cest,
poruchy délozniho hrdla, maly
vzrist, diabetes apod.)

B ) Ze strany placenty, pupecniku a
plodu

 Nedostateéna funkce placenty,
mnohocetna téhotenstvi, vrozené
infekce a vady.

C ) V nékterych pripadech neni pri¢ina
pred¢asného porodu vilbec
prokazana.



ZNAMKY NEZRALOSTI

Tenka, ruda kuze bez
tukového polstare, porostla
chmyfim (tzv. lanugem)

Kostra hrudniku je mékka,
poddajna

BrisSni sténa je chaba,

s viditelnou peristaltikou
strev

Upon pupeéniku blize ke
sponeé stydkeé

Poruchy udrzovani télesné
teploty

Chybi novorozenecké
reflexy

Krehkost a mala pevnost cév
a jejich podpurného vaziva
Jaterni nezralost -vyraznéjsi

a déle trvajici
novorozenecka zloutenka

Poruchy dychani



NEJCASTEJS|Ii VROZENE VADY
Co jsou to vrozeneé vady?

« Jsou to defekty, které vznikaji v obdobi od
poceti do porodu ditéte.

 Néekteré umi soucasna medicina lécit,
zatimco s nekterymi se musi dité i jeho
rodina naucit zit. Ne vSechny jsou stejné
zavazné, nékteré mohou ohrozovat zivot
malého ¢lovic¢ka, zatimco jiné mu ho ,,jen“ v
ruzné mire komplikuiji.

* Vrozenymi vadami vzniklymi v téhotenstvi je

postizeno v soucasné dobé asi 5-10 %
novorozenatek.



Vrozené vady mohou postihovat:
(strukturalni vady)
(funkéni vady)
(oznacuji se jako rustova retardace €i opozdéni rustu)

na prvni pohled viditelné (ale napr. vady vnitinich organti pochopitelné
vidét nejsou)
vznik 20. - 60. den od oplozeni
vady méné zavazné - zdravi ani zivot ditéte neohrozuji
tzv. vady na krase

vznik od 9. tydne téhotenstvi az do porodu
narusena funkce organi

jemné poruchy mozkovych bunék, které se projevuji napfr. jako syndrom lehké
mozkové disfunkce neboli leh€i poruchy mozku s nasledky jako poruchy chovani,
dyslexie, dyskalkulie

zpomaleni rustu - dité prichazi na svét mensi a s nizsi porodni vahou
zajimavost — zarodky a plody muzského pohlavi jsou vrozenymi vadami
postihovany dvakrat ¢astéji nez plody zenského pohlavi.



Vrozené vady mohou byt
zpusobeny:

* 2 20% vylucné dédicnosti

« 2 20% vylucne tzv. vnejsimi rizikovymi
faktory nazyvanymi téz — patri
mezi né zareni, alkohol, koureni, drogy, léky,
nemoc matky, nevyvazena strava, uzivani
nékterych vitaminu a mineralnich latek,
nadmeérna fyzicka zatez, prehrati, chemicke
latky nebo i stres

* 2 60% kombinaci dédi¢nosti a teratogenu



PRIKLADY VROZENYCH
VYVOJOVYCH VAD

na vzniku se podili vétsSi po€et genu a faktory
zevniho prostredi

poruchy uzaveru neuralni trubice, vvv srdce,
rozstepy dutiny ustni, luxace kycelniho kloubu



Defekty neuralni trubice (NTD)

Patri mezi poruchy vyvoje
neuralni trubice, ktera dava za
vznik CNS. Rozstép patere -
porucha splynuti obou polovin
obratového oblouku, coz muze
mit za nasledek prolaps obsahu
paterniho kanalu.

Dvé formy: lehéi - uzaviena forma

tézsi — otevrena
forma ktera jiz postlhu1e i mlchu
patfi hydrocefalus a moznost
infekce nervové soustavy.
Prognéza zavisi na mire i misté
postizeni michy.
Puvod neznamy - uvazuje se o
kombinaci dedicnych i
nedédiénych faktoru.



ANENCEFALUS

Anencefalie je dalsi typ postizeni neuralni trubice, ktery
se vyznacuje ruzné velkou absenci mozku a v
extrémnim pripadé i michy.

Soucasti jsou Casto malformace dalSich organu
(koncCetin, zazivaciho traktu...).

Setkavame se s deformitami lebky (acrania - chybeni
calvy).

Jde o vadu neslucitelnou se zivotem, postizeni jedinci se
rodi mrtvi nebo umiraji behem nekolika dni po narozeni.
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multifaktorialni dédi¢nost.



ENCEFALOKELA

« Taktéz jde o defekt neuralni trubice, tentokrate
jsou poskozeny membranoveé i kosteneé obaly,
které obaluji mozek.

« Cést mozku se timto defektem dostava skrze
lebku v utvaru krytém kuzi i mozkovymi plenami.
Casto je tato vada spojena s mikrocefalii
(abnormalné malou calvou), pomeérné Casty je |
hydrocefalus.

* Mira umrtnosti zavisi na zavaznosti, pohybuje se
mezi 60 - 100% (u extremné komplikovanych
pripadu).



MENINGOKELA

dochazi k vyhreznuti plen misnich skrze rozstepené obratle
ven z patere,

dochazi k vytvoreni viditelného vaku (meningocele)
naplneného mozkomisnim mokem.

Samotna micha je neposkozena a vznikla porucha se resi
chirurgicky.



HYDROCEFALUS

Hydrocefalus je vrozena vada charakterizovana
nahromadenim vetsiho mnozstvi mozkomisniho moku v
komorovém systemu mozku (hydrocefalus internus)
nebo mezi mozkem a dura mater (hydrocefalus
externus).

To je Casto spojeno s deformitami lebky (makrocefalie -
nadprumérné velka calva).

V dusledku toho se sekundarné zvétSuje velikost
hlaviCky plodu a dochazi k poskozeni dalsiho vyvoje
mozku (atrofie mozku).

Existuje fada pfiCin vzniku. Vrozeny hydrocefalus se
muze vyskytovat samostatné nebo jako soucast ruznych
syndromu. Muze byt zapfiinén i prodélanymi infekcemi
béhem téhotenstvi (toxoplazmoza) nebo hypersekreci

mozkomisniho moku.



OMFALOKELA

 Omfalokéla je defekt brisni stény, ktery je
charakteristicky vyhreznutim strevnich
klicek do pupecniku.

» Defekt je zpusoben nedokonalou repozici
fyziologické hernie (strevni kliCky se
nevrati zpet z pupecniho stvolu pri vyvoji
gastrointestinalniho traktu).

* Omfalokéla muze byt doprovazena vadami
srdce a vyluCovaci soustavy.



GASTROSCHIZA

» Jde taktéz o defekt brisni steny s
vyhfezem organu dutiny bfisni.

* Na rozdil od omfalokely je postizena
paraumbilikalni krajina (neni zasazen
pupek).

 Asi ve Ctvrtiné pfipadu je gastroschiza
doprovazena dalsi vadou
gastrointestinalniho traktu



Chromozomalni vady

tvori priblizné 5% (VVV) u novorozenclt

5,6 - 11,5% umrti pred narozenim je podminéno chromozomalnimi vadami
zmény se mohou tykat poc¢tu nebo struktury chromozomii

nékteré typy chromozomalnich aberaci se v populaci vyskytuji Castéji

byl poprvé popsan Langdonem Downem v roce 1866. Jeho podkladem je
nadpocetny 21. chromozém, nebo-li trizomie 21. Vyskyt tohoto syndromu se
udava 1:750 az 1:1000 zivé narozenych déti. Riziko vyskytu Downova syndromu
se prudce zvysSuje u matek nad 35 let véku.

typické priznaky ve zjevu - Sikmo posazené o€i, maly nos a usta, velky jazyk,
nizsi postava, kratky krk, Siroké ruce, kratkeé prsty
nachylnost k uréitym nemocem - zménéna funkce stitné zlazy, nemoci

respiracniho traktu, srdeé¢ni vady, snizena imunita, poruchy zraku a sluchu,
vzdy je prfitomna mentalni retardace ruzného stupne.

nadpocetny 18. chromozém

vyskyt 1:7500

mala usta a nos, dusevni zaostalost

typické postaveni prstl na ruce, kdy 2. a 5. prst jsou prekfizeny pres 3. a 4.
90% postizenych umira do 6 mésicl po narozeni



Autozomalne recesivni choroby

vrozena porucha metabolismu aminokyseliny fenylalaninu, ktery nemuze byt
premenén na tyrosin, a tudiz se odbourava na jine produkty = to vede k
poskozovani CNS a nasledné mentalni zaostalosti

nelééené onemocnéni mize CNS zpusobit tézké defekty
vyskyt je asi 1:10000 narozenych

matky i s leh¢i formou onemocnéni musi béhem téhotenstvi dietu prisné
dodrzovat, jinak hrozi poskozeni vyvoje plodu

postihuje zlazy s vnéjSi sekreci (pankreas, jatra)

v plicich se tvofi vazky hlen, vedouci k respiraénim potizim

sekundarni infekce dychacich cest mize vést az k vaznému poskozeni plic, i
smrti, ucpavani zlu€ovodu zase vede k porucham traveni

Vinikem je mutace CFTR (Cystic fibrosis transmembrane conductance
regulator) genu, diky které je produkovan chybny protein zptsobujici
nefunkénost membranovych kanalkd v postizenych bunkach



Autozomalne dominantni
choroby

* Srust, respektive znasobeni nékolika
prstovych ¢lanklu. Onemocnéni je relativhé
casté, ale da se velmi dobre resit
chirurgickou cestou v raném veku.
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Gonozomalne dedicné choroby

je vrozena nesrazlivost krve

podminéna dysfunkci srazlivého faktoru VIl (jeden z faktoru
hemokoagulaéni kaskady, ktera je zodpovédna za srazeni krve)

zpusobena nedostatkem faktoru IX. Klinicky jsou oba typy stejné,
projevuji se krvacenim do mékkych tkani, svala i kloubu. Doba
krvaceni je znacné prodlouzena.

Jedna z vrozenych pric¢in barvosleposti. U postizenych chybi, nebo je
omezena schopnost rozlisit cervenou a zelenou barvu.



PREVENCE

» pred pocCetim se vyvarovat rizikovym
pracovistim napr.vystavne zareni,
chemikalie

 béehem téhotenstvi se vyhybat vsem
teratogennim faktorum

* chodit na pravidelna gynekologicka
vysetreni



DALSI ONEMOCNENI VZNIKLE
TESNE PRED PORODEM, BEHEM
PORODU A PO PORODU

obvykle v disledku tlakovych zmén pfi prichodu porodnimi cestami

nejcastéjsi - fraktura kli€éni kosti
méneé obvykla - zlomeniny dlouhych kosti konéetin, fraktura lebeénich kosti
(napr. klest'ovy porod)

ochrnuti licniho nervu a nervt pletence pazniho

otoky, zhmozdéniny, rozsahla krvaceni

»porodni nador“- otok klize a podkozi na hlavi¢ce ditéte v misté, které bylo
vedoucim mistem v porodnich cestach. Mizi bez nasledku béhem nékolika dni.



CASNY ASFYKTICKY SYNDROM ( CAS)
PORUCHA VYMENY KYSLIKU A OXIDU
UHLICITEHO

( TJ. ASFYXIE NEBOLI DUSENI )

béhem nitrodélozni faze rozhoduje o vyméne kysliku zejména vykonnost jejiho
krevniho obéhu a dychani a pocCet erytrocytu
anémie, zavazné plicni a srdeCni onemocnéni, hypotenze

vymeénu Zivin a krevnich plynd mezi matkou a ditétem zajisti jen dostatecne
velika a funkéni placenta a pupecni provazec

nedostateény vyvin placenty, poruchy jeji funkce a
predCasné odluCovani placenty, uzel na pupecniku

souvisi zejména se zralosti a funkCni zdatnosti nervového a dychaciho systému

postizeni mozku nitrodelozni hypoxii, zanetem nebo
utlumem léky podavanymi béhem porodu (opiaty), vrozené vady dychacich cest
(artézie choan, braniéni kyla) nebo jejich poskozeni zanétem C&i napf.
vdechnutim mekonia vedou k prohlobenému nedostatky kysliku



ZLOUTENKY
NOVOROZENECKEHO VEKU

(pFiCina napf. v nadmérné produkci bilirubinu, spojené obvykle
s nadmérnym rozpadem Cervenych krvinek - hemolyzou)

spocivajici ve vrozené Ci ziskané poruse funkce jaterni buriky

porucha odtoku ZluCi a hromadénim vysokych hladin pfimého bilirubinu

Obvykle druhy den po porodu ziskavaji novorozenci ikterické zbarveni,
ktere asi do tydne mizi. Je to zplsobeno zvySenym pfisunem bilirubinu
kterou jaterni burika neni schopna v pIné mire vyloucit - hromadi se
neprimy

bilirubin.



HEMOLYTICKA NEMOC
NOVOROZENCE

Onemocneéni plodu a novorozence charakterizované urychlenym
rozpadem ¢ervenych krvinek v dusledku hemolyzy navozené tvorbou
protilatek matky proti krvinkam plodu.

Prevazna cast lidi je nositelem krvinkového antigenu Rh pozitivni,
zbylych 15 % jsou lidé bez antigenu Rh, jsou tedy RH- negativni.

Hemolyticka nemoc vznika u ditéte Rh- negativni matky, které zdedi po
otci Rh pozitivitu. Béhem prvniho téhotenstvi, nejéastéji az pri porodu,
dochazi k nepatrnym prestupum krvinek ditéte do obéhu matky.
Matc€in organismus proti témto cizorodym krvinkam tvori protilatky,
které se v dalSich téhotenstvich dostavaji do krevniho obéhu ditéte,
vazi se na ¢ervené krvinky a zpusobuiji jejich rozpad.

aktivni vyhledavani Rh- negativnich zen v poradnach pro téhotné a
vysetirovani hladiny protilatek v jejich séru, podavani protilatek proti
Rh pozitivnim krvinkam rizikovym matkam po porodu



ROZSTEPOVE VADY

* VUbec nejCetnéjSi vady — nejznameéjsi a
takée nejmene zavazny ackoli nejvice
esteticky zatezujici a prenatalne takrka
nediagnostikovatelny je rozstep horniho
patra.



SCREENINGY

Jsou to vysetreni z maleho vzorku kapilarni krve novorozence k
odhaleni nekterych vzacnejSich nemoci, ktere by pfi pozdejsim
rozpoznani mohly zpUsobit trvalé postlzenl vyvoje ditéte, jeho
schopnosti a dovednosti.

Jsou to vyhledavaci vysetreni provadena u vsech narozenych deti.
V pripadé pozitivnhiho vysledku je pak dité vySetrovano zevrubnéji.
Kapilarni krev se obvykle odebira z paticky ditéte. Odhalit se tak da
porucha funkce stitné zlazy, dale onemocnéni na podkladé vrozené
vady latkové premeny (fenylketonurie) a nove se zavadi i dalSi
vySetfeni jako je napfiklad porucha hormonu nadledvin (adrenalni
hyperplazie).

Mezi screeningova vysetreni na porodnici patfi také vySetreni oCni
coCky, pomoci ktereho lze vyloucit jeji vrozeny zakal. V poslednich
letech se rozsSifilo i v€asné vysSetreni ledvin a ky€li novorozencu
ultrazvukem.



