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ABSTRAKT
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Autor: Sabina Mukarovska

Skolitel: PharmDr. Iveta Najmanova, Ph.D.

Nazev bakalarské prace: Vrozené srdecni vady a jejich diagnostika

Cil: Cilem bylo vytvofit pfehled vrozenych srdecnich vad. Poté detailnéji popsat vybrané
srdec¢ni vady, cozZ jsou defekt komorového septa, defekt sifiového septa, oteviend tepenna
ducej, pulmondlni stendza a Fallotova tetralogie. Ddle bylo cilem popsat diagnostiku téchto

vybranych vad.

Hlavni poznatky: Bakalarska prace se vénuje tématu vrozenych vyvojovych vad. Na uvod je
popsana zdkladni anatomie srdce. Poté priciny vzniku vrozenych srdecnich vad, jejich vyskyt a
zakladni rozdéleni. Dale je popsana anatomie, patofyziologie a vyskyt vybranych srdecnich
vad. V dalsi ¢asti je zahrnuta prenatdlni screening v prvnim a druhém trimestru téhotenstvi.
Na to navazuje prenatalni a postnatalni diagnostika vybranych vad s principy diagnostickych

metod. Na zavér je popis diagnostiky vad v dospélosti.

Zavéry: Vrozené vady jsou nejcastéji se vyskytuji typ vad. Jejich incidence se postupem c¢asu
zvySuje. Pokud nedojde k odhaleni vady véas, mize dojit k trvalému poskozeni srdce, dokonce
k dmrti jedince. Pravé diagnostika téchto vad je dlleZitd pro zabranéni trvalym nasledkiim

poskozeni, odhaleni jejich anatomie a k spravné indikaci [é¢by téchto vad.

Klicova slova: vrozené srdecni vady, prenatdlni diagnostika, srdecCni katetrizace,

echokardiografie, magneticka rezonance



ABSTRACT

Charles University in Prague

Faculty of Pharmacy in Hradec Kralové
Department of biological and medical sciences
Author: Sabina Mukarovska

Supervisor: PharmDr. lveta Najmanova, Ph.D.

Title of bachelor thesis: Congenital heart defects and their diagnosis

Background: The aim was to create an overview of congenital heart defects. Then describe in
more detail selected heart defects, which are ventricular septal defect, atrial septal defect,
petent ductus arteriosus, pulmonary stenosis and tetralogy of Fallot. Furthermore, the aim

was to describe the diagnosis of these selected defects.

Main findings: The bachelor's thesis deals with the topic of congenital malformations. The
basic anatomy of the heart is described at the beginning. Then the causes of congenital heart
defects, their occurrence and basic division. The anatomy, pathophysiology and occurrence of
selected heart defects are also described. The next section includes prenatal screening in the
first and second trimesters of pregnancy. This is followed by prenatal and postnatal diagnosis
of selected defects with the principles of diagnostic methods. Finally, there is a description of

the diagnosis of defects in adulthood.

Conclusions: Congenital malformations are the most common type of defects. Their incidence
increases over time. If the defect is not detected in time, permanent heart damage can occur,
even the death of the individual. It is the diagnosis of these defects that is important to
prevent the permanent consequences of damage, to reveal their anatomy and to correctly

indicate the treatment of these defects.

Key words: congenital heart defects, prenatal diagnosis, cardiac catheterization,

echocardiography, magnetic resonance imaging
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1 Uvod

Vrozené srdeéni vady jsou nejéastéji se vyskytujici vady ze viech vrozenych vad. V Ceské
republice je incidence téchto vad 197,83 na 10 000 Zivé narozenych déti. Vyskyt je Castéjsi
u divek. PFi¢ina vzniku vad neni zcela jasna. Jednd se o kombinaci rizikovych faktoru
a genetickych predispozic, jako jsou chromozomalni aberace nebo monogenné dédicné
choroby. Klasifikace vad je nejcastéji zalozena na funkénim rozdéleni, a to podle vyskytu

cyandzy, nebo se déli na zakladé jejich klinické zavaZnosti.

Nejcastéjsimi vadami jsou defekt komorového septa, coz je otvor v daném septu, defekt septa
sini, popisovan jako otvor v septu mezi sinémi, oteviena tepennd ducej, patologicky stav, kdy
se tepennd ducej po narozeni neuzavie, pulmondlni stendza, zuzZeni plicnice v oblasti chlopné

a Fallotova tetralogie, ktera je kombinaci ¢tyr vad.

K prenatdlni diagnostice se vyuzivaji screeningova vysetieni. Ty se provadéji béhem prvniho
a druhého trimestru téhotenstvi. Uplatiuji se ultrazvukovd vySetfeni a stanoveni
biochemickych marker(i pro odhaleni podezieni na genetické abnormality, které mohou vést
k vrozenym vyvojovym vadam srdce. Screeningem se prevaziné snazi odhalit chromozomalni
aberace. Pfiabnormalnich hodnotach se poté pristupuje k detailnéjsi diagnostice. K vysetreni
srdce je zasadni vySetfovaci metoda fetalni echokardiografie. Diagnostika pfi podezfeni na

vrozenou srdecni vadu se provadi mezi 18. a 22. tydnem téhotenstvi.

Diagnostika v dospélosti se provadi na zakladé fyzikalniho vySetfeni, echokardiografie,

katetrizace, vypocetni tomografie nebo magnetické rezonance.



2 Cil prace

Hlavnim cilem mé bakaldrské prace je vytvofit prehled vrozenych srdecnich vad. Ddle
podrobnéjsi popsani nejc¢astéji se vyskytujicich vad se zamérenim na jejich diagnostiku. Tyto
vady jsou defekt komorového septa, defekt sifového septa, oteviend tepenna ducej,

pulmonalni stendza a Fallotova tetralogie.



3 ZAKLADNi ANATOMIE SRDCE

Srdce je svalovy organ, ktery se skldda ze Ctyr dutin. Srdecni dutiny jsou prava a leva sifi a prava
a levd komora. Organ je uloZen v mediastinu za sternem. U muzi se hmotnost srdce pohybuje

okolo 300-350 g a u Zzen 250-300 g (Mahadevan, 2012).

Srdce mUze byt popisovano pomoci ploch a hranic. Pfedni nebo sternokostalni plochu tvofri
prava srdecni komora. Dale spodni nebo diafragmatickou plocha, jejiz soucasti je prevdiné
leva srde¢ni komora. Baze sestava z levé siné a hrot srdce z levé komory. Pravou hranici tvori
linie pravé siné, spodni hranici prava komora, levou hranici leva srde¢ni komora s levym

ouskem na jejim hornim konci (Mahadevan, 2012).

Srdecni sval je zasobovan pravou a levou korondrni tepnou. Pravd koronarni tepna vychazi
z predniho aortalniho sinu. Prochdzi mezi plicnici a pravou sini kolem dolniho okraje k branici,
kde se spojuje s koncovou ¢asti levé korondrni tepny. Leva korondrni tepna vystupuje z levého
zadniho aortalniho sinu a vede za plicnim kmenem a levym ouskem, poté se rozdéluje
na ramus interventricularis anterior a ramus circumflexus. Ramus circumflexus se vine kolem
levého okraje a dosahuje na branici ke spojeni s pravou koronarni tepnou. Srdecni Zily se
tahnou podél tepen. Vétsina z nich jsou pritoky koronarniho sinu. Velka srdecni zila doprovazi
predni mezikomorovou tepnu, stfedni srdecni Zila zase zadni mezikomorovou tepnu a mala
srdecni Zila se line spolu s okrajovou tepnou. Predni srdecni Zily, které jsou vidét na predni

sténé pravé komory, vytékaji pfimo do pravé siné (Jacob, 2008).

e

Prava sin se anatomicky rozliSuje na tfi oblasti, zadni ¢ast ma hladkou sténu a je oznafovana
jako sinus venarum. Sténa predni je lemovana vodorovnymi rovnobéznymi hfebeny svalovych
svazkll znamé jako musculae pectinatae a sinového septa. Do pravé siné usti horni a dolni duta
Zila, ktera privadi systémovou Zilni krev do hladké ¢asti siné. Koronarni sinus se otevird pred
otvorem dolni duté zZily. Fossa ossa je zbytkem foramen ovale u plodu. Pfred narozenim pres
foramen ovale proudi krev z pravé siné do levé siné a obchazi plice. Pfi narozeni, kdy plice

zacnou fungovat, se foramen ovale uzavie a vytvori fossa ovalis (Weinhaus et al., 2005).

Pravda komora ma silnéjsi sténu nez prava sin. Pravé sinokomorové Usti je chranéno
trikuspiddlni chlopni, kterd ma predni, zadni a septdlni cip. Vnitfek komory sestdva ze
svalovych hieben( znamé jako trabeculae carneae a také z prednich, zadnich a septélnich

(malych) papildrnich svalll a chordae tendineae. Chordae tendineae spojuje papilarni svaly
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s trikuspidalni chlopni. To zabranuje tomu, aby se chlopriové cipy dostaly do siné béhem
komorové systoly. Selhani tohoto mechanismu v disledku poskozeni papilarniho svalu nebo
chordae tendineae zplsobuje trikuspidalni nedostatecnost a regurgitaci krve zpét do siné.
KdyZ k tomu dojde, krev z atria se mUze shromaZdovat v jatrech a krénich Zildch, coz zpUsobuje
zvétSené kréni zily a hmatatelna jatra. Septomarginal trabekula je svalova vyvysenina, kterd

sahd od mezikomorového septa k zdkladné predniho papildrniho svalu srdce. Infundibulum

vede k Usti plicnice. Zde je plicni chlopen se tfemi polomésicitymi cipy (Jacob, 2008).

Leva sin pfijima krev z plic pres Ctyfi velké plicni Zily, které nemaji chlopné. Mitralni otvor

oddéluje levou sin od levé komory (Whitaker, 2010).

Levd komora ma asi tfikrat silnéjsi sténu, neZ je sténa pravé komory, a to kvali zvysené
rezistenci systémového obéhu ve srovnani s rezistenci plicniho obéhu. Mitralni otvor je kryt
mitralni chlopni s prednim a zadnim cipem. Velky pfedni cip lezi mezi aortdlnim a mitrdlnim
ustim. Trabeculae carneae, papildrni svaly a chordae tendineae jsou podobné tém v pravé
komore. Aortalni otvor ma aortalni chlopen se tfemi polomésicitymi aortalnimi cipy, jednim
prednim a dvéma zadnimi v anatomické poloze srdce. Tyto jsou silnéjsSi nez u pulnonalni
chlopné, kvili zvysenému tlaku. Aortalni sinus je rozsifena c¢ast odkud odstupuji koronarni
tepny. Prava koronarni tepna vychazi z pfedniho sinu a leva koronarni tepna z levého zadniho
aortalniho sinu. Interventrikularni septum, které ma svalovou a membrdnovou ¢ast, se vybouli
do pravé komory vlivem zvysSeni tlaku pti kontrakci a oddéluje levou komoru od pravé (Jacob,

2008).
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4 VROZENE SRDECNI VADY

Vrozené srdecni choroby (CHD) vznikaji z defektl srdecni struktury, které narusuji Zilni drendz,
septaci srde¢nich segmentl a funkci chlopriovych apardtd. V normalnim srdci jsou segmenty
umistény takovym zplsobem, aby umoznily deoxygenované Zilni krvi odtéct do plic pres plicni
tepny a okyslicené krvi se vratit do systémového obéhu pres aortu bez michani. Malé a velké
obéhy probihaji postupné, bez vzajemné komunikace. Vrozené srdecni vady jsou jednim
z nejcastéjsich typl vrozenych vad. Asi 28 % hlavnich vrozenych abnormalit je vysledkem

srdecni patologie (Gaze, 2018).

4.1 Etiologie
PFiciny vzniku vrozenych srdecnich vad jsou podminény mnoha faktory. Vytvareji se na zakladé

interakce rizikovych faktoru a genetickych predispozic. Pfipady a kontroly byly porovnany pro
razné rizikové faktory pro vyvoj CHD. Vyskyt srdec¢nich vad je spojeno s genetickymi syndromy.
Muze se jednat o chromozomadlni aberace, mikrodele¢ni syndromy nebo se vady mohou

vyskytovat spolu s monogenné dédi¢nymi chorobami (Abgari et al., 2016).

4.1.1 Rizikové faktory

V materskych vékovych skupinach mezi 20 a 30 lety a vice nez 30 let bylo vyssi riziko vyskytu
CHD u jejich potomk( ve srovnani se skupinou mladsi nez 20 let. Pokrocily vék matky je spojen
s nékolika genetickymi abnormalitami spojenymi s Downovym syndromem, ktery ma vysoky
vyskyt CHD, je také dobfe zdokumentovan. Potomci, ktefi se narodili otcim starSich 25 let,
méli ve srovnani s témi mladsimi zvysené riziko CHD. Pfijem multivitamin( a kyseliny listové
béhem prvniho trimestru ma ochrannou roli proti CHD. UZivani drog, alkoholu a koureni
v téhotenstvi také prispiva k rozvoji vrozeného srdecniho onemocnéni (Abqgari et al., 2016).
Vyzkumy dale potvrdily, Ze uzivani antidepresiv v prvnim trimestru téhotenstvi zvysuiji riziko
vyskytu vrozenych vad (Louik et al.,2007). Matky, které uzivaly multivitamin a kyselinu
listovou béhem prvniho trimestru, mély snizené riziko CHD. Podle studie Shiet al. (2014)
vyznamnou spojitost vyskytu CHD ma i febrilni onemocnéni matky béhem prvniho trimestru
téhotenstvi. Historie potratl a mrtvé narozenych déti také zvysuje riziko vyskytu CHD (Abqari
et al., 2016). Zeny s diabetes mellitus maji vyrazné vy33i riziko neptiznivych téhotenskych
vysledkd, véetné vrozenych vad, nez u nediabetickych Zen, a pregestacni diabetes mellitus je

jediny relativné prevladajici rizikovy faktor populace pro CHD (@yen et al., 2016).
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4.1.2 Chromozomalni aberace

Downl(v syndrom (trizomie 21. chromozomu) je jednou z necastéjSich poruch. Projevuje se
charakteristickou dysmorfii obliceje, jako je mala brada, plochy nosni mustek, vy¢nivajici mala
usta a velky jazyk. Ddle rGznymi vrozenymi anomaliemi, vcetné srdec¢nich nebo
gastrointestinadlnich defektl, proménlivym stupném mentdlniho postiZzeni, hypotonii
a laxnosti kloubl. Celkova prevalence Downova syndromu byla odhadnuta na 1/700 Zivé
narozenych, ackoli je vysoce zavisld na véku matky a vyznamné se snizila v disledku rutinniho
prenatalniho testovani (Asim et al., 2015). Vrozené srdeéni onemocnéni se vyskytuje u 40-50
% pacientd s onemocnénim Downudv syndrom a je dlleZitym urcujicim faktorem preZiti.
S Downovym syndromem mohou byt spojeny rGzné srdecni malformace, ale obvykle jsou
pozorovany defekt atrioventrikuldrniho septa, defekt sifiového a komorového septa

a Fallotova tetralogie (Ko, 2015).

Turner(iv syndrom je vzacny stav, ktery se vyskytuje u Zen a je spojen s Uplnou nebo ¢aste¢nou
ztratou jednoho chromozomu X. Casto se vyskytuje u mozaikovych karyotypt. Incidence se
odhaduje na pfiblizné 1: 2000 Zivé narozenych Zen. Turnerlv syndrom je spojen s kratkou
postavou, zpoZdénou pubertou, ovarialni dysgenezi, hypergonadotropnim hypogonadismem,
neplodnosti, vrozenymi malformacemi srdce, endokrinnimi poruchami jako je diabetes
mellitus 1. a 2. typu, osteopordzou a autoimunitnimi poruchami (Gravholt et al., 2019).
Turnertv syndrom je béziné doprovazen kardiovaskuldarnimi malformacemi u 25-45 % Zivé
narozenych divek. Nej¢astéjsimi abnormalitami jsou bikuspidalni aortalni chlopné a koarktace

aorty, parcidlni anomalni ndvrat plicnich zil a defekt komorového septa (Ko, 2015).

Dalsimi priklady chromozomalnich aberaci mohou byt Edwardslv a Patauliv syndrom. U téch

se nejcastéji nalézaji septalni vady (Ko, 2015).

4.1.3 Mikrodelecni syndromy

Mikrodele¢ni syndrom 2q11.2 (22911.2DS) je nejobvyklejsi chromozomalni mikrodeletarni
porucha, které se vyskytuji pfiblizné u 1 z kazdych 1 000 plodu. Existuje zde velka fenotypova
variabilita. Vrozené srdec¢ni anomalie, rozstép patra, bifidni uvula a imunodeficience jsou
nejcastéji spojeny s vyznamnymi klinickymi znaky. Kazdy z nich je identifikovan v pfiblizné 70—
75 % pripadl. Navic se syndromem mohou spojovat hypokalcemie (50 %), rendlni anomalie

(30 %), problémy s krmenim a polykanim, ztrata sluchu, zachvaty a skeletalni anomadlie.
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Poruchy uceni a hrani¢ni mentalni retardace jsou bézné. pramérné skdre 1Q u postizenych je
uvadéno pfiblizné 70-80. Kromé toho je zaznamendn vyskyt psychiatrickych poruch, véetné
schizofrenie, bipolarni poruchy, uzkosti a deprese (McDonald-McGinn et al., 2015). Vrozené
srde¢ni vady jsou hlavni pfi¢inou Umrtnosti v deleénim syndromu 22g11.2. Nejcastéjsi
anomidlie jsou konotrunkalni defekty vytokového traktu srdce, Fallotova tetralogie (20 %),
interupce aortalniho oblouku (13 %), truncus arteriosus (6 %), aortdlni obloukové anomalie

a defekty komorového septa (Ko, 2015).

Williamstdv syndrom (také zndmy jako Williams-Beurendv syndrom) je multisystémova
porucha zpusobend mikrodeleci chromozomu 7g11.23. Williamstv syndrom je
charakterizovan dysmorfiemi obliceje (100 %), srde¢nimi malformacemi (75-80 %),
psychomotorickou retardaci (75 %), charakteristickym kognitivnim profilem (90 %) a
idiopatickou hyperkalcemii (15 %). Jeho vyskyt se odhaduje na 1 / 10000-20000 Zivé
narozenych, mohou vsak existovat i ¢astecné nebo mirné formy. Mikrodelece zpUsobuje
nadmérny rlst svaloviny ve sténé stifednich a velkych cév (Twite et al.,, 2019). Nejcastéji
postizenym mistem je sinotubularni kfivka nad aortalni chlopni, kterd vede k supravalvarni
aortalni stendze (45-75 %). ZuZeni tepen vSak muUZe nastat v jinych orgdnech, véetné dalsich

mist aorty, stejné jako plicnich, rendlnich, koronarnich a intrakranialnich tepen (Ko, 2015).

4.1.4 Monogenné dédicné choroby

Syndrom Noonanové je autozomalné dominantni porucha. Radi se mezi RASopatie. To je
skupina syndromu, které maji spole¢né zarode¢né mutace v genech, které kéduji slozky drahy
RAS/MAPK. Tato draha ma vyznamny vliv na bunéény rast, diferenciaci a také reguluje
bunéény cyklus. Syndrom Noonanové vykazuje variabilni fenotyp, véetné kratké postavy,
vrozené srdec¢ni choroby a typickych rysG obliceje. Hlavnimi nalezy obliceje jsou
hypertelorismus, ptdza a nizko posazené usi. DalSimi projevy jsou pterygium colli, deformita
hrudniku, mirné vyvojové zpozdéni, kryptorchismus u muzd, potize s krmenim v kojeneckém
véku, tendence ke krvaceni a lymfaticka dysplazie. Odhadovana prevalence tohoto syndromu
je 1 / 1000-2500 (Cao et al.,, 2017). Syndrom Noonanové je druhy nejcastéjsi geneticky
syndrom spojeny s vrozenymi srdecnimi chorobami (70-80 %), nasledovany Downovym
syndromem. NejcastéjSi anomalie jsou pulmonadini stendéza (50-65 %), hypertrofickd

kardiomyopatie (20 %) a defekty sinového septa (6—10 %) (Ko, 2015).
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Marfanlv syndrom je autozomdlné dominantni onemocnéni s odhadovanou prevalenci
jednoho z 10 000 az 20 000 jedincu. Jedna se o vzacnou dédi¢nou poruchu pojivové tkané,
ktera postihuje mnoho casti téla. Typické pro tento syndrom jsou neobvykle dlouhé, stihlé
prsty a koncetiny, kratkozrakost, ectopia lentis, vysokd postava (Yuan et al., 2010).
Nejvyznamnéjsim kardiovaskularnim rysem je dilatace kofene aorty, ktery je pfitomen u velké
vétSiny pacientl. Z niz by se mohla vyvinout aortalni regurgitace nebo aneurysma. DalSim
dllezitym projevem Marfanova syndromu je prolaps mitralni chlopné, jez mlze vést ke
komplikacim, jako je tézkd regurgitace mitralni chlopné, zejména u dospivajicich Zen a mlize
mit za nasledek srdec¢ni selhani a plicni hypertenzi. Je také popsano zapojeni dalSich srdecnich
chlopni, véetné prolapsu a regurgitace trikuspidalni chlopné a nedostatecnosti aortdlni
chlopné. Dilatace hlavni plicni tepny je také béZzné pozorovdna u pacientll (Meester et al.,

2017).

Ve spojeni s vrozenymi srdecnimi vadami je mnoho dalSich monogenné podminénych chorob
jako je Loeyslv-Dietz(v, Holta-Oramové nebo Alagilliv syndrom (Rubackova-Popelova et al.,

2018).
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5 Prehled vrozenych srdecnich vad

Je popsano asi 16 vad. MUzZe se jednat posSkozeni srdce, tak cév z néj vstupujicich a
vystupujicich. Srdce mize mit nespravnou polohu v hrudni dutiné, defekt septa, ddle mlze
postihovat pravou, nebo levou ¢ast srdce. Pro prehled jsou tyto vady popsany v nasledujici

tabulce (Tabulka 1).

Tabulka 1 Prehled vrozenych srdecnich vad

Defekt septa sini V septu mezi sinémi se nalézd otvor.

Defekt septa komor V prepdice mezi komorami se vyskytuje otvor.

Zuzieni aorty, nejcastéji byva zuZeni v oblasti
Koarktace aorty
aortalniho isthmu.

Tepenna ducej je spojnice mezi aortou a plicnici.
Otevrena tepennad ducej Pokud po porodu nedojde k jejimu uzavieni jedna

se o srdecni vadu.

Zuzeni plicnice, kterd v zavislosti na jejim umisténi
se vyskytuje v nékolika formach jako valvarni,
Pulmonalni stenéza
subvalvarni, supravalvarni, periferni a

subinfundibularni.

Zuzeni aorty voblasti kolem chlopné, Podle
Aortalni stendza umisténi ji rozdélujeme na valvarni, subvalvarni a

supravalvarni.

Hypoplasticky syndrom levého srdce je
charakterizovan variabilnim stupném
Syndrom hypoplazie levého srdce
nedostate¢ného rozvoje levé komory a jeho

komponenty.

Defekt se sklada ze 4 hlavnich vad. Ty jsou defekt
komorového septa, dextropozice aorty
Fallotova tetralogie s nasedanim nad defekt komorového septa,
obstrukce vytokového traktu pravé komory a

hypertrofie pravé komory.
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Transpozice velkych cév

Aorta vychazi z pravé komory a plicnice zlevé

komory.

Atrezie trikuspiddlni chlopné

Defekt je charakterizovan vlaknitym zahusténim
pravé siné v misté trikuspidalni chlopné. Prava sin
se obvykle zvétSuje a jeji sténa je silnéjsi a

hypertrofuje.

Ebsteinova anomadlie

Abnormalita trikuspiddlni chlopné vznikajici, kdyz
septalni cip a zadni cip chlopné jsou premistény do
pravé komory a predni cip je obvykle
malformovany, pfrilis§ velky a abnormalné

pfipojeny nebo pfilnavy ke sténé pravé komory.

Pulmonalni atrezie

Vytokova ¢ast pravé komory je nevyvinuta a spolu
s anomalni trikuspidalni chlopni a hypoplazii pravé

komory.

Atrioventrikuldrni septalni defekt

Skupina  srde¢nich  malformaci  zplsobené
defektem atrioventrikuldrniho septa, které mohou
vést k defektim mezikomorového septa, sifnového

septa a rozdéleni atrioventrikuldrnich chlopni.

Spolecény arterialni trunkus

Z pravé nebo levé komory odstupuje pouze jedna
velka tepna s jedinou semilunarni chlopni, ktera

zajistuje systémovy, plicni a koronarni obéh.

Anomalni navrat plicnich Zzil

Zily se nevraceji do levé sing, ale do systémového
reCisté nebo do pravé siné. Na zakladé poctu
anomalné se vracejicich Zil rozliSujeme vadu na

parcidlni a totalni.

Dvoj vytokova prava komora

Skupina srdecnich vad, ve kterych obé velké tepny

vychazi prevaziné z pravé komory.

Zdroj: Brickner et al.,2000, Barron et al., 2009, Rao, 2009, Spicer et al., 2014, Sharma et al.
2016, Files et al., 2017, Polak et al., 2017, Ruckdeschel et al., 2017, Chikkabyrappa el al.,

2018, Rubackova-Popelova et al., 2018.
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5.1 Funkcni rozdéleni
Na zdkladé pritomnosti nebo nepfitomnosti cyandzy lze vady klasifikovat na cyanotické, ty se

také oznacuji jako vady s pravolevym zkratem a acyanotické které se dale rozliSuji na vady
s levopravym zkratem a na vady bez zkratu. Faktor, ktery také ovliviuje velikost a smér zkratu
je tlakovy gradient. U levopravého zkratu dochazi ke zvySeni tlakového gradientu, naopak
u pravolevého zkrutu je gradient sniZzeny. Pacienti s nejvyssim rizikem jsou kojenci s funkéni
jednou komorou a pacienti se systémovou plicni hypertenzi, obstrukci vytokového traktu levé

komory a kardiomyopatii (Junghare et Desurkar, 2017).

5.1.1 Levopravy zkrat

Komunikace mezi levou a pravou stranou srdce predstavuje zkrat zleva doprava v postnatalni
cirkulaci, kvili progresivnimu gradientu odporu mezi velkym a malym obéhem. Zkrat muize byt
na urovni Zil, sinového, atrioventrikularniho a komorového septa v pfipadech, kdy kofeny
velkych tepen jsou spolecné. Vlivem zvySeného pratoku krve v plicich, casem poskozuje malé
plicni tepny a arterioly a vznikaji obstrukce. Ty zapficinuji zvySeni plicni rezistence do té miry,
Ze se snizi nebo dokonce prevrati predchozi zkrat zleva doprava na zkrat pravolevy. Tato
preména se nazyva Eisenmengerlv syndrom. Takova reakce plicni vaskulatury se mliZze objevit
velmi brzy, dokonce i v détstvi. Vady s levopravym zkratem se vétSinou projevuji Selestem

a priznaky méstnavého srde¢niho selhani (Thiene et al.,2010).

5.1.2 Pravolevy zkrat

KdyZz septické vady koexistuji s vyznamnou prekdzkou v plicnim obéhu, rozviji se
fyziopatologicky stav se zkratem zprava doleva (coZ odpovida vrozené cyandze), protoze cast
deoxygenované krve z pravé strany srdce sméfuje do systémového obéhu. Mezi vady
s pravolevym zkratem patfi Fallotova tetralogie, transpozice velkych cév nebo hypoplazie
levého srdce. Klinické projevy vad byvaji cyandza, tachypnoe, hepatomegalie a obcas i Selest

(Thiene et al.,2010).

5.1.3 Bez zkratu

Podstatou vrozenych srdecnich vad bez zkratu je pfekazka v systémovém nebo plicnim obéhu
spojena s defektem septalniho plvodu. V disledku toho dochazi ke komorovému pretizeni

myokardu levé nebo pravé komory. Do této skupiny miZeme zaradit vady jako aortalni
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a pulmondlni stendza nebo koarktace aorty. Ptiznaky maji podobné jako vady s levopravym

zkratem, coz je Selest a projevy méstnavého srdecniho selhani (Thiene et al.,2010).

5.2 Déleni na zakladeé klinické zavaznosti
Vady ddle mlzZeme rozrazovat na zdkladé zavaZnosti poskozeni srdce na kritické, zavazné

a nezavazné. Kritické vady se projevuji v novorozeneckém obdobi nebo brzy v détstvi. Je zde
vysoké riziko umrti, pokud neni proveden operacni zakrok. Do této kategorie patfi naptiklad
Fallotova tetralogie, velké defekty sifnového a komorového septa nebo spoleCny arterialni
trunkus. Zavainé vady vyZzaduji odbornou péci, ale méné intenzivni nez kritické. Do této
skupiny fadime stfedni defekty komorového a sifového septa, aortalni stendzu. Nezdvaziné
vady probihaji asymptomaticky. Nemusi se vyskytovat vyznamnd Selest. Mohou to byt malé

defekty sinového a komorového septa, mirna oteviena tepennd ducej (Hoffman et al., 2002).

5.3 Vyskyt
Podle studie Global Burden of Disease Study se odhaduje, ze 48,9 milionu lidi mélo vrozenou

srde¢ni abnormalitu v roce 2015. Vrozené srdecni vady byly v roce 2010 odpovédnych za 223
000 umrti. Studie byla provadéna v letech 1990-2015 (Gaze, 2018). Na obrazku 1 vidime
Casovy prabéh hlasené prevalence CHD od roku 1930 do roku 2010 (van der Linde et al., 2011).
Incidence vrozenych vad se v pribéhu casu zvysila, ¢astecné v duasledku zvysené miry
porodnosti, ale také ¢aste¢né v dlsledku vyznamného zlep$eni diagnostickych metod, spolu
se soucasnym pokrokem v anestezii a chirurgickych zakrok. Nejvétsi narist incidence je u osob

narozenych s defekty sinového nebo komorového septa (Gaze, 2018).

Jak je vidét na obrazku 1 prevalence vrozenych srde¢nich vad v Ceska republice klesa. Podle
Ustavu zdravotnickych informaci a statistiky CR se vady vyskytuji ¢astéji u divek. Nejéasté&ji jsou
diagnostikovany defekty srdeéni prepazky, dale velkych arterii a srdeénich chlopni (Ustav

zdravotnickych informaci a statistiky CR)
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Obrdzek 1 Prevalence vrozenych vad kardiovaskuldrni soustavy v CR

Zdroj: Ustav zdravotnickych informaci a statistiky CR

10

Birth prevalence (per 1.000 live births)

Obrazek 2 Prevalence vrozenych vad kardiovaskuldrni soustavy v Evropé
Na grafu je zobrazen prevalence vrozenych srdecnich vad na 1000 Zivé narozenych déti.

Zdroj: van der Linde et al., 2011
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6 NejcastéjsSi vrozené srdecni vady

6.1 Defekt komorového septa

Defekt komorového septa (VSD) patti mezi viibec nej¢astéjsi vrozenou srdecni vadu. MUze se
vyskytovat samostatné, nebo v kombinaci s jinymi vadami. V mezikomorové prepaice se
nachdzi otvor a dle jeho umisténi defekt délime na perimembrandzni, muskuldrni
a subarteridlni. Na obrazku 3 mulzZeme vidét lokalizaci jednotlivych typl vad. Muskuldrni
defekty maji vyhradné svalové ohraniceni. Jsou uzavieny ve slozkach svalového septa a mohou
se otevirat do odlisnych ¢asti pravé komory. Je nutnd presné popsat jejich lokalizaci, zda se
otviraji centrdlné, apikalné nebo do vystupnich komponent pravé komory. Perimembrandzni
defekt je nej¢astéjsi a je umistén v membrandzni ¢asti komory pod aortdlni chlopni. Je tvoren
fibrézni tkani. Tyto perimembrandzni defekty se obvykle otviraji centralné uvnitf pravé
komory. Subarteridlni vady jsou umistény ve vytokovém traktu pod chlopni plicnice a aorty

(Penny et al., 2011).

Postero-inferior limb Anterior limb
of the septal band of the septal

Obrdzek 3 Zakladni anatomické typy defektu komorového septa

Na obrazku je vyobrazeno umisténi jednotlivych typl defektu. Zelené je oznacen muskularni
typ, ¢ervené perimembrandzni a modie subarteridlni. C: centralni VSD, OJA: vystupni juxta
arterialni VSD, Inl: vstupni VSD, M: muskularni VSD, Out: vystupni VSD

Postero-inferior limb of the septal band — zadni, dolni rameno septalniho pasma

Anterior limb of the septal band — predni rameno septalniho padsma

Zdroj: Mostefa-Kara et al., 2018
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Na zdkladé fyziologie rozdélujeme defekty na restriktivni a nerestriktivni. U restriktivnich
defektl je v levé komore nizsi tlak, neZ v pravé a dochazi k restrikci objemu zkratujici krve.
U nerestriktivniho defektu je otvor velky a objem zkratujici krve také. Postupné dochazi

k vyrovnani tlakd v komorach a rozvoji Eisenmengerova syndromu (Spicer et al., 2014).

Fyziologické duUsledky vady souviseji s jeji velikosti a rezistenci v plicnich a vaskularnich
systémech. Po narozeni se zvysuje plicni pritok v souladu se znatelnym poklesem plicni cévni
rezistence spojené s mechanickou expanzi plic. Je-li defekt velky, pak plicni pritok stale roste
v porovnani se systémovym pratokem. Velikost defektu urcuje rozsah plicniho toku, a tim
i symptomU. Pokud je tvor v septu maly, bude hemodynamicky omezujici, ¢imz se omezi
velikost levopravého zkratu. Pokud defekt neni hemodynamicky omezujici, bude spojen
s vyznamnym prutokem do plic a plicni hypertenzi. ZvySeni plicniho priitoku a tlaku zpUsobi
trvalé zmény v plicnim cévnim fecisti a zvySeni plicni cévni rezistence. Pokud plicni cévni
rezistence prekroci systémovou cévni rezistenci, rozvine se Eisenmangerdv syndrom, tedy

zkrat bude zprava doleva (Spicer et al., 2014).

Defekt komorového septa je nejcastéjsi vrozenou srdecni vadou u déti a vyskytuje se pfiblizné
u 30 % pediatrickych pacientli s vrozenym srdecnim onemocnénim a je Castéjsi u chlapca.
Pfiblizné 10 % dospélych pacientl je postizeno touto vadou. Klinicky projev izolovaného
defektu zdavisi na jeho velikosti a vztahem mezi systémovym a plicnim cévnim odporem. Mala
vada je obvykle bez pfiznak(l. U vétSich defektl byvd dusnost pfi ndmaze, palpitace. Pokud

dojde k rozvoji Eisenmangenova syndromu mUZe se objevit i cyandza (Noori et al., 2019).

6.2 Defekt sinového septa
Defekt sinového septa (ASD) je vrozena vada srdce, ve které je v sifnovém septu otvor. Otvor

se muze lisit ve velikosti. MlZe se sama od sebe uzavfit nebo muze vyzadovat chirurgicky
zakrok. K samovolnému uzavieni mlzZe dojit u mladych pacientd, pfiblizné do 5 a s malymi
vadami. mésici ASD délime na nékolik typl: secundum, sinus venosus, korondrni sinus
a primum. Na obrdzku 4 jsou zndzornény defekty typu secundum, primum a sinus venosus.
Typ secundum se vyskytuje nejéastéji. Nachazi se v oblasti fossae ovalis. Ke vzniku vady
dochazi pfi poskozeni nebo absenci chlopné fossae ovalis. Defekt typu sinus venosus se déle

rozdéluje na superior a inferior. Superior neni tolik ¢asty a je disledkem chybéni ohybu stény
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a je umistén pod ustim dolni duté Zily. Forma sinus venosus inferior se nachdazi pfi visténi dolni
duté Zily. Jednd se velmi vzdcnou anomalii. Defekt koronarniho sinu je nejméné Casty typ. Je
lokalizovan v septu, ktery oddéluje levou sif od koronarniho sinu. Posledni forma defektu,
primum, se nachdazi ve spodni ¢asti stény a je fazen mezi inkompletni formu defektu

atrioventrikuldrniho septa (Geva et al., 2014).

Sinus

Obrdzek 4 Anatomické rozdéleni defektu sinového septa
Jedna se zde o znazornéni defektu typu primum (ASD1), secundum (ASD2) a sinus venosus.

Zdroj: Geva et al., 2014

Pti narozeni je plicni cévni rezistence vysoka a komorovda poddajnost (compliance) je nizka.
Postupné se vSak méni na a vysokou, coZ vyvolava nizky odpor obéhu. Vlivem tlakového
pretizeni levé siné roste velikost zkratu i pfi stejné velikosti vady. Prava komora je dilatovana
a objemové pretizena a mezikomorové septum vybocuje do levé komory. Tim je levd komora
plnéna hir a mize dojit k jeji nespravné funkci. V plicnim recisti je zvySeny pratok a postupné
dochdzi k remodelaci arteriol. Hladka svalovina v plicnich cévach a plicnicich hypertrofuje,

zvySuje se obsah kolagenu a mUze vznikat plicni hypertenze (Masutani et al., 2011).

ASD predstavuji pfiblizné 10 % az 15 % vSech srdecnich vad a vyskytuji se Castéji u Zen nez
umuzl s pomérem 2: 1. Nejbéznéjsi typ, secundum, tvofi 70 % vSech ASD. Typ primum
zahrnuje 15 % az 20 %. Sinus venosus superior tvofi 5 % az 10 % vSech ASD a je témér vidy
spojen s parcidlnim anomalnim navrtem pravostrannych hornich plicnich Zil. Defekt sinus
venosus inferior a defekt koronarniho sinu jsou spiSe vzacné (Moodie, 2002). Defekt septa sini

ma dlouho asymptomaticky priibéh. Mlze se u néj objevovat Unava, dusnost pti ndmaze,
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palpitace, ale vétsinou k projeviim dochazi v po 40. roce pacienta (Rubackova-Popelova et al.,

2018).

6.3 Otevrena tepennd ducej
Fyziologicky je tepenna ducej cévni struktura vyskytujici se u plodu. Jedna se o spojnici mezi

proximalni ¢asti descendentni aorty a plicnici. Po narozeni se duéej spontanné uzavre. Pokud
k uzdvéru dojde predcasné v prenatalni obdobi, selhavd prava komora. Pokud nedojde
k uzavreni duceje do 3 mésicli po narozeni, povaZzuje se za vrozenou srde¢ni vadu. Otevienou
tepennou ducej (PDA) mGzeme rozdélovat na zdkladé klinického hlediska a velikosti na klinicky
némou, malou, stfedné velkou a velkou ducej. Podle Krinchencka Ize klasifikovat defekt na 5
rGznych typa (A aZz E) na zdkladé angiografického vzhledu PDA v laterdlnim angiogramu.

Jednotlivé typy jsou na obrazku 5. (Anilkumar, 2013).

Obradzek 5 Anatomické rozdéleni oteviené tepenné duceje

Typ A (,,konicky”) ma SirSim pramér aortalni ampule a postupné se zuzuje s nejuzsim
pramérem na konci plicni tepny, coz dava kdnicky vzhled. Dalsim je typ B (,,0kno“), zde je
délka duceje mensinez 2 az 3 mm. Typ C (,,tubularni”) je dlouhd trubkova struktura bez
zuzeného konce. Typ D (,,komplexni“) je ducej se zizenim na obou koncich a nékdy i
vicenasobnym po celé své délce. Typ E (,,protahly”), se zobdkovym vzhledem a zGzenim na
plicnim konci

Zdroj: Anilkumar, 2013
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Hlavni funkce tepenné duceje je smérovat krev do spodni ¢asti téla. Vlivem zkratu dochazi ke
zvySeni pratoku v plicich, leva siri i komora se zvétSuji. Roste aktivita sympatiku, a tim i hladina
katecholaminl ovliviiujici tepovou frekvenci a kontraktilitu. Pfi dlouhodobém posunu zleva
doprava je plicni fecisté vystavovano vysokému tlaku, zvySenému pritoku, coZz vede
k progresivnim morfologickym zménam. Tyto zmény, véetné arteriolarni stfedni hypertrofie
a fibrézy, a pripadné uzavéru plicnich arteriol a kapilar maji za ndsledek progresivni zvyseni

plicni vaskularni rezistence a rozvoj Eisenmengerova syndromu (Schneider et al., 2006).

Prevalence vady je okolo 5 % ze vSech vrozenych srdecnich vad. Vyskytuje se ¢astéji u divek.
V dospélosti je diagnostikovana velmi vzacné z divodu uzdvéru vady v détstvi. Pfedc¢asné
narozené déti maji vyskyt defektu priblizné 50 % (Rubackova-Popelova et al., 2018). Mala
tepenna ducej mize probihat asymptomaticky. U vétsich vad se vyskytuje srdecni selhani,
Selest, tachypnoe, nékdy pfi tézké plicni hypertenzi se objevuje cyandza spodni ¢asti téla.

Postupné se rozvijeji dechové obtize (Polak at al., 2017).

6.4 Pulmonadailni stendza
Pulmonalni stendzou (PS) je minéno zuzeni plicnice. V zdvislosti na jejim umisténi se vyskytuje

v nékolika formdach jako valvarni, subvalvarni, supravalvarni, periferni a subinfundibuldrni. Na
obrazku 6 je zobrazeno umisténi jednotlivych forem defektu. Mlze se objevovat jako
izolovana vada, Ci ve spojeni s jinymi vrozenymi vadami (Rubackova-Popelova et al., 2018).
Valvarni stendza plicnice je nejcastéjsi forma pulmonadlni stendzy. Chlopen mize byt
kuZelovitého nebo kopulovitého tvaru. Ve vétsiné pripad(l dochazi ke srlstu cipud a tim vytvari
maly centrdlni otvor. Méné ¢asto se jedna o dysplastickou chlopen, kterd ma vyrazné ztlustélé
a myxomatdzni cipy. Subvalvarni stendza je lokalizovana ve vytokové oblasti pravé komory
zvané infundibulum. Obvykle vznika ztlusténim fibromuskuldrniho prstence (Fitzgerald et al.,

2011).

Abnormality plicnice mohou vést k obstrukci vytokového traktu pravé komory. Hlavnim
disledkem PS je tlakové pretizeni pravé komory. Mira pretizeni je zavisla na zavaZnosti
stendzy. Toto pretizeni md za ndsledek zvySenou kontraktilitu a dilataci, coz vede ke
kompenzacni hypertrofii pravé komory. Kvali snizeni poddajnosti pravé komory vlivem

hypertrofie, mize dojit ke zvySeni enddiastolického tlaku pravé komory a zvyseni tlaku v pravé
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sini. Casem m(iZe progresivni hypertrofie a tuhost pravé komory vést k diastolické a systolické

dysfunkci (Odenwald et al., 2014).

Izolovana vada se vyskytuje asi v 6-10 % pfipadl. Stendza plicnice mlzZe byt ve spojeni
s genetickymi syndromy véetné Noonaova, Alagilleova a Williamsova syndromu. ZvySena
pravdépodobnost vyskytu je také v pfipadé, pokud matka prodélala v téhotenstvi zardénky
(Rubackova-Popelova et al., 2018). Klinické projevy onemocnéni zavisi na zdvaznosti postizeni.
Mirné a stfedni jsou ¢asto nahodné diagnostikovany na zakladé Selestu. Symptomy u pacientu
se stfedné tézkou az tézkou stendzou zahrnuji dusnost a Unavu po ndmaze, bolest na hrudi,
synkopu. Pfi pokrocilé stenéze mlzie dochdazet ke snizené perfuzi myokardu, coz vede

k ischémii a vysledné arytmii (Ruckdeschel et al., 2017).
" \‘

bralnch stenosis (5%)
“~supravalvular (1-2%)
— valvular (80-90%)
RA —subvalvular (£5%)

Obrazek 6 Anatomické rozdéleni pulmondlni stendozy

RA — prava sin, RV — prava komora, subvalvular — subvalvarni typ — vyskytuje se pfiblizné v 5
% pripadd, valvular — valvarni typ — vyskytuje se v 80-90 % pfipad(, supravalvular —
supravalvarni typ — vyskytuje se v 1-2 % pfipadU, branch stenosis — periferni typ — vyskytuje
se v 5 % pripad(

Zdroj: Cuypers et al., 2013

6.5 Fallotova tetralogie
Fallotova tetralogie je komplexni defekt charakterizovan 4 hlavnimi defekty. Jedna se o velky

defekt komorového septa, dextropozici aorty s nasedanim nad defekt komorového septa
(VSD), obstrukci vytokového traktu pravé komory a hypertrofii pravé komory. Obrdzek 7
vyobrazuje srdce se vSemi defekty. VSD je otvor v pfepazce mezi levou a pravou komorou
srdce. VSD ve Fallotové tetralogii je vysledkem malignity a pfedniho posunuti infundibularniho

septa doleva vytvarejici velké a nerestriktivni VSD. Obstrukce vytokového traktu pravé komory
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nastava, kdyz je inhibovan pritok krve z pravé komory do plicni tepny. V defektu je to pricitano
subpulmonalni obstrukci a postiZeni plicni chlopné. Subpulmonalni obstrukce je vysledkem
zuzeni pravého vytokového traktu pravé komory. Cipy pulmondlni chlopné jsou casto
zahustény, a to omezuje jejich pohyblivost. Dextropozice aorty nastane, kdyz aorta nasedd na
defekt komorového septa a je tak pripojend k levé a pravé komore. Také tato situace mize
nastat v dlsledku maligniho ptedniho a dolniho posunu infundibularniho septa. K hypertrofii
pravé komory dochazi, kdyz se zesili jeji svalové napéti. Hypertrofie neni pfitomna pfi
narozeni, ale vyviji se jako ndsledek morfologické abnormality. Po narozeni se vyviji postupné
kvlli kombinaci systémovych tlak( v pravé komofre, obstrukci vytokového traktu a prfitomnosti

velkého nerestriktivniho VSD (Forman et al., 2019).

Pulmonic

stenosis Malposition

of the aorta

Ventricular
septal defect
(VSD)

Right ventricular hypertrophy

Obrazek 7 Anatomie Fallotovy tetralogie

Pulmonic stenosis — pulmonalni stendza, malposition of the aorta — dextropozice aorty,
ventricular septal defect — defekt komorového septa, right ventricular hypertrophy —
hypertrofie pravé komory

Zdroj: Forman et al., 2019

Vétsina pacient( s Fallotovou tetralogii ma znacny pravolevy zkrat, a proto ma cyandzu. Kvili
velkému defektu komorového septa je pravy a levy komorovy tlak stejny. K pravolevému
zkratu vendzni krve dochazi z divodu zvysené rezistence vici pritoku ve vytokovém traktu
pravé komory, jehoz zdvaznost urcuje velikost posunu. Protoze je odpor vici pritoku pres

vytokovy trakt pravé komory relativné staly, zmény systémové vaskularni rezistence ovliviuji
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velikost posunu zprava doleva. Snizeni tohoto odporu zvysuje posun zprava doleva, zatimco

zvySeni systémové rezistence snizuje posun zprava doleva (Brickner et al.,2000).

Onemocnéni se vyskytuje asi v 3-5 % pripad(l ze vSech vrozenych srdecnich chorob. Fallotova
tetralogie se mulze vyskytovat s pridruzenymi vadami, jako je atrezie plicnice, aplazie
pulmonalni chlopné, dvojvytokova prava komora, stendza plicnice. V 15 % pfipad je soucasti
DiGeorgova syndromu. Mezi symptomy defektu patfi Unava, tachyarytmie, duSnost pfi

namaze, otoky koncetin (Karl et al., 2016).
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7 PRENATALNI SCREENING

Pfiblizné 3 % az 5 % téhotenstvi je indikovdano s vrozenymi vadami nebo genetickymi
poruchami. Vétsina prenatdlnich test(l je uréena pro screening. Tyto testy zahrnuji screening
séra matky a ultrazvuk. Cilem téchto testl je identifikovat Zeny s téhotenstvim s vysokym
rizikem chromozomalnich abnormalit nebo vrozenych vad (Temming et al., 2016). Na zakladé
screeningovych vysetfeni je 4,8 % téhotenstvi ukonceno z dlivodu genetické vady nebo

pfitomnosti CHD (Jortveit et al., 2016).

7.1 Vysetreni v prvnim trimestru
Screening v prvnim trimestru je bézné pouzivany screeningovy test, ktery zahrnuje kombinaci

screeningu v séru a ultrasonografické vySetfeni nuchalni translucence provedené mezi 10.
a 13. tydnem téhotenstvi. Sérové markery béhem prvniho trimestru jsou volny beta-lidsky

choriovy gonadotropinu (hCG) a specificky téhotensky proteinu A (Carlson et al., 2017).

V ¢asném téhotenstvi je lidsky choriovy gonadotropin (hCG) produkovan primdarné
diferencovanymi syncytiotrofoblasty a predstavuje klicovy embryondlni signdl nezbytny pro
udrZzeni téhotenstvi. Béhem prvnich Sesti tydn( téhotenstvi hCG podporuje sekreci
progesteronu, estradiolu a estronu transformaci post-ovulaéniho vaje¢niku do gravidniho
corpus luteum (Nwabuobiet al., 2017). U Downova syndromu nachazime hladiny hCG vyssi,

naopak u trisomii 13. a 18. jsou hodnoty nizsi (Szczerba et al., 2016).

Specificky téhotensky protein A (PAPP-A) je placentarni glykoprotein produkovany placentou.
Jeho hlavni funkce je Stépeni IGFBP4 (insulin-like growth factor binding protein 4) a tim je
pozitivnim reguldatorem IGFs (insulin-like growth factors). Snizené hladiny tohoto proteinu

ukazuji moZnost vyskytu chromozomalnich aberaci (Morris et al., 2017).

Nuchadlni translucence, neboli Sijové projasnéni vétsi nez 3 mm je vyznamné spojena jak
s aneuploidii, tak se strukturdlnimi malformacemi. Prevalenci srdecnich vad je zvySena
u pacientll s nuchalni translucenci vétsi nez 3,5 mm s chromozomalné normalnim
téhotenstvim. Riziko dalSich anomdlii, véetné defektl jednoho genu a centralniho nervového
systému, srdecnich, kosternich a bfiSnich stén, je také vyznamné zvysen u téchto téhotenstvi

(Carlson et al., 2017).
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7.2 Vysetreni v druhém trimestru
V druhém trimestru téhotenstvi, ktery probiha mezi 16. -18. tydnem téhotenstvi, se vyuziva

triple test. Ten je zaloZen na stanoveni inhibinu A, lidského choriového gonadotropinu, a-1-
fetoproteinu a nekonjugovaného estriolu. Pfi ultrazvukovém vysetieni se hlavné zamérujeme

na pritomnost nosni kistky (Carlson et al., 2017).

Inhibin A je protein patfici do skupiny TGF B (transforming growth factor beta receptor).
Vyskytuje ve dvou formach A a B. V téhotenstvi je jeho hlavni funkce v potla¢eni produkce FSH
(Polak et al., 2017). Zvysené hodnoty toho proteinu v séru matky mohou indikovat pfitomnost

Downova syndromu (Ledger, 2001).

Nekonjugovany estriol patti do skupiny estrogen( a je nejvyznamnéjsi v pribéhu téhotenstvi.
Vznikd ve fetalnich jatrech a nadledvinach. Uvadi se, Ze md podil na zmékceni cervixu pred

porodem. Snizené hodnoty hormonu muizeme najit u trisomii (Carnic et Macrae, 2005).

Alfa-fetoprotein (AFP) je onkofetalni protein, produkovany Zloutkovym vakem a fetdlni jatry
béhem vyvoje plodu. M3 se za to, Ze je fetdlnim analogem sérového albuminu, vaze se na méd,
nikl, mastné kyseliny a bilirubin a existuje v monomernich, dimernich a trimernich formach.
Zvysené hladiny indikuji chromozomalni aberace, defekty neurdlni trubice, malformace srdce,

teratom, odumfeni plodu a dalsi (Bartels et al., 2018).

Abnormality nosni kosti, které zahrnuji jak nepfitomnost nosni kosti, tak hypoplazii, se bézné
pouzivaji jako mékké ultrazvukové markery screeningu. Fetalni nosni kostni délka roste
s postupujicim téhotenstvim. Nosni kost je jasné viditelnd ve druhém trimestru, takie je
vhodnéjsi posoudit a provést méreni nosni kosti béhem tohoto obdobi téhotenstvi (Du et al.,

2018).
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8 PRENATALNI A POSTNATALNI DIAGNOSTIKA

Cilem prenatalni diagnostiky je zjistit stupen vyvoje plodu a jeho zdravotni stav. Postnatdlni
diagnostika obecné znamend diagnostiku jedince po narozeni. Prenatdlni diagnostika
srdecnich vad probiha v druhém trimestru téhotenstvi, pfiblizné mezi 18. a 22. tydnem. Vady
se zjistuji pomoci fetdlni echokardiografie. PouZivd se nékolik zakladnich pohledd pro
zobrazeni anatomie srdce, ty zahrnuji ¢tytkomorovy pohled, pohled na vytokovy trakt pravé
a levé komory, pohled tfi cév (3VV — 3 vessel view) a pohled tfi cév s tracheou (Hunter et Seale,

2018).

Echokardiografie vyuZziva princip ultrazvuku. Ultrazvuk je vysokofrekvenéni zvukova vina, ktera
slouzi k zobrazeni vnitfnich télnich organd. Zvukova vina s frekvenci nad 20 kHz se da
povazZovat za ultrazvukovou. Ta mad rozdilnou rychlost Sifeni v rGznych prostredi. V tkanich
s vysokou hustotou se pohybuje rychleji, s nizSi hustotou pomaleji. K vytvoreni obrazu slouzi
detekci odrazenych zvukovych vin. Na obrazku osm je zdznam z echokardiografie srdce ve
¢tyrkomorovém pohledu. V mediciné se vyuZiva zobrazeni v M-modu a 2D echokardiografii

(Hoskins et al., 2010).

Obrdzek 8 Srdce pfri ultrazvukovém vysetieni
LK — leva komora, PK — prava komora, LS — leva sif, PS — prava sin

V levé ¢asti obrazku je zachyceno srdce v diastolické fazi, v pravé ¢asti je zobrazeno srdce
v systolické fazi.

Zdroj: 2. Lékarska fakulta Univerzity Karlovy, 2009
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Dopplerovskd echokardiografie wvyuzivd principu Dopplerova jevu. Ten poskytuje
ultrazvukovou metodu pro detekci ozvény z pohybujicich se struktur, zejména tekouci krve.
Kdyz se vina odrdzi od pohybujiciho se cile, frekvence pfijimané viny se liSi od to, co se pfenasi.
Tento rozdil ve frekvenci je zndmy jako Doppler(v posun a zavisi mimo jiné na rychlosti, kterou
se cil pohybuje a zda je pohyb smérem k pfijimaci nebo od néj. V mediciné se prevadiné poziva
pulzni a kontinudlni dopplerovska echokardiografie. U kontinualni je signal vysilan a pfijiman
pofad u pulzni je to v kratkych ¢asovych intervalech. Barevna dopplerovska echokardiografie
pfifazuje barvu na zdkladé sméru a rychlosti. Modra znazorfiuje pohyb od ménice a ¢ervena

k ménici (Burns, 1987).

8.1 Defekt komorového septa
Diagndza fetalniho VSD mUzZe byt provedena pomoci ¢tyrkomorového pohledu, jak je vidét na

obrazku 9. VyuZiva se i dalsi, jako je lateralni pohled pro pfesnéjsi detekci obousmérného
zkratu pres defekt. Vyhodnoceni levého vytokového traktu pravé komory (pétikomorovy
pohled) pomaha identifikovat vady vytoku, zejména perimembranozniho typu VSD. Pohled na
kratkou osu velkych tepen je uZiteCny pfi detekci subarteridlniho VSD a nékterych typu
perimembranozniho defektu. Velké vady byvaji vétsi nez pramér aorty. Trojrozmérny a
Ctyfrozmérny ultrazvuk se zobrazenim toku lze pouZit k detekci malych vad. Cilem fetalni
echokardiografie je diagnostika VSD a definice segmentu, ktery je zapojen a vyloudit jiné

srde¢ni anomalie (Bravo-Valenzuela et al. 2018).

LV  malaligned
VsD

Obrdzek 9 VSD ve ¢tyrkomorovém pohledu
RV — prava komora, LV — levd komora, AO — aorta, Malalignment VSD — postaveni VSD

Zdroj: Bravo-Valenzuela et al. 2018
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8.2 Defekt sinového septa
Prenatalné lze ASD diagnostikovat velmi Spatné, kromé typu secundum. U ostatnich typ( vad

nikdy nebyla popsdna diagnostika ve fetalnim obdobi. Podezfeni na defekt septa sini typu
secundum je pouze v pfipadé, pokud je identifikovdna velkd foramen ovale. Pro moZznost
diagnostiky ale musi byt vétsi nez priimér aorty. Pfi dopplerovském zobrazeni toku Ize odhalit
obousmérny pritok pres foramen ovale (Bravo-Valenzuela et al. 2018). Obrazek 10 znazornuje
ASD v M-modu echokardiografie a ukazuje abnormalni oscilaci chlopné foramen ovale u plodu

s ostium secundum ASD.

{oBgcyY>10

A . U.T.F AD ACHNOSTIK AD 12:2F:
A I —— sbatb e L - —— - - e sl

Obrdzek 10 ASD z echokardiografie v M-modu

Zdroj: Salih et al., 1998

8.3 Otevrenad tepenna ducej
Diagnostika oteviené tepenné duceje u predcasné narozenych novorozencli se obvykle

provadi na zakladé pfitomnosti jednoho nebo vice charakteristickych klinickych priznaka.
Vlivem zvyseni rychlosti pratoku krve ve zkratu soucasné s poklesem plicni vaskularni
rezistence vytvari charakteristicky systolicky Selest. Naslednd adaptace myokardu na zvySeny
pratok v plicich vede ktachykardii. Rentgenovy snimek hrudniku také odhaluje znamky
nadmeérné plicni cirkulace a dilataci levé siné a komory. Ackoli poc¢atecni diagndza PDA obvykle
zahrnuje klinické pfiznaky, echokardiografie je nejpfesnéjsi metoda a pouZiva se pro pfimé
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hodnoceni priméru PDA a obrazu zkratu. Obrazek 11 je pohled na kratkou osu odhalujici
strukturdlni vztahy a barevné Dopplerovy tokové vzorce, které svédci o levopravém zkratu
pres tepennou ducej. Primér PDA se méri v jeho nejuzsi ¢asti na konci systoly a lze ho vyjadrit
jako absolutni hodnotu v milimetrech. Posouzeni zkratu zahrnuje stanoveni jeho sméru a
rychlosti béhem systoly a diastoly. Aby zkrat zpUsobil vyznamné posunuti ze systémového do
plicniho obéhu, musi byt tok nerestriktivni a z leva doprava. PDA mensi nez 1,5 mm v priméru
se povazuji za malé, protoZe jsou obecné restriktivni, zptsobuji mirné zvyseni plicni cirkulace

a jsou zfidka spojeny s echokardiografickymi znaky velkoobjemového zkratu (Jain et al., 2015).

-
> -
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Obrdzek 11 Otevrend tepennd ducej

MPA — plicnice, PDA — oteviend tepenna ducej, Aortic arch and branches — oblouk aorty a jeji
vétve

Zdroj: Gillam-Krakauer et Reess, 2018

8.4 Pulmonadini stenoza
Fetalni echokardiografie pfi diagnostice pulmonalni stendzy zahrnuje ¢tyrkomorovy pohled,

zobrazeni tti velkych cév, jejich prostorovou konfiguraci v€etné vzadjemnych vztahd, souvislost
k pradusnici az k duktalnimu spojeni s aortou, stejné jako Zilni drendz. Na obrazku 12 je
pulmonalni stendza v pohledu na kratkou osu. V mirnych az stfednich formach mlze byt

¢tyrkomorovy pohled normalni. Barevny a pulzni doppler detekuje abnormalni pratok pres
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chlopen, napf. turbulence pres chlopen nebo plicni regurgitace prilezitostné s retrogradnim

plicnim pratokem (Bronshtein at al., 2017).

Obrazek 12 Pulmonadlni stenoza

Zdroj: Cuypers et al., 2013

8.5 Fallotova tetralogie
Prenatdlni diagnostika Fallotovy tetralogie je v soucasné dobé provadéna echokardiografii

plodu. Na obrdzku 13 je zdznam z echokardiografie z pohledu 3VV. Sekvencni segmentalni
hodnoceni srdce je standardni pfistup k diagnostice komplikovanych vrozenych srdeénich vad.
Tato metoda obecné zobrazuje anatomii srdce z Zilniho konce k arteridlnimu konci.
Vyhodnocuje se také propojeni segmenti srdce a strukturalni asymetrie mezi systémovou a
plicni cirkulaci. Pro komplexni vyhodnoceni fetalniho srdce a diagnostiku Fallotovy tetralogie
je vyzadovana sada standardnich pohled(, které zahrnuji ¢tyrkomorovy pohled, pohled na
vytokovy trakt levé komory, pohled na vytokovy trakt pravé komory, pohled na hlavni cévy a
pradusnici. V déloze hypertrofie pravé komory témér vidy chybi a ¢tyrkomorovy srdecni
pohled byva normalni. Dusledkem vady muzZeme vidét kuZelovité septum, obstrukce
vytokového traktu pravé komory, dextropozice aorty a VSD v pétikomorovém pohledu a
pohled na bazalni kratkou osu. Mensi plicni tepna a vétsi aorta jsou dale pozorovany v pohledu

3VV (Bravo-Valenzuela et al. 2018). Pfidruzenymi abnormalitami Fallotovy tetralogie jsou
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chybéjici nebo hypoplasticky brzlik plodu, aberantni podklickovou tepnu a chybéjici tepennou

ducej (Zhao et al., 2016).

Obrazek 13 Fallotova tetralogie — echokardiografie
AO — aorta, PA — plicnice, SVC — horni duta zZila

Zdroj: Bravo-Valenzuela et al. 2018
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9 DIAGNOSTIKA V DOSPELOSTI

9.1 Defekt komorového septa

U dospélych pacientd se VSD detekuje poslechovym vysetienim. U téchto pacient( je slyset
hlasity diastolicky Selest. U pfipad(i s velkymi defekty, ale nizkou plicni rezistenci, je Selest
tvrdy a holosystolicky. Rentgen hrudniku je napomocny pfi stanovovani pritoku krve do plic,
a tim i vyznamu vady. Elektrokardiogram muZe vykazovat znaky hypertrofie levé nebo pravé
komory, casto vSak ukazuje biventrikularni hypertrofii. Hlavni diagnostickou metodou je
echokardiografie. Rlzné projekce odhaluji anatomické rysy, které rozliSuji mezi svalovymi,
perimembranoznimi nebo subarteridlnimi variantami. Svalové defekty jsou uzavieny uvnitf
komorového septa. V zobrazovani svalovych defektl zjistujeme, zda se nachazeji ve stfedni
nebo apikdlni ¢asti komorového septa. Diagnostickym znakem perimembrandzni vady je
pfitomnost fibrézniho spojeni mezi cipy chlopné. Je-li pfitomno fibrdzni spojeni mezi cipy
arterialni chlopné a absence svalového subpulmonarniho infundibula, jedna se o subarteridlni
defekt. Spektrdlni dopplerovské zobrazeni je uzitecné pro vyhodnoceni rychlosti a sméru
presunu krve pres defekt. Pomoci tohoto pfistupu je mozné vypocitat tlakovy gradient
a stanovit rozsah vady. VysSetfeni urcuje umisténi defektu a ukazuje jeho pFesny vztah
k sousednim srde¢nim strukturam (Spicer et al., 2014). V soucasné dobé se srdec¢ni katetrizace
provadi u pacientld s nekomplikovanymi defekty jen zfidka. Tento postup je obvykle vyhrazen
bud k méreni plicni vaskularni rezistence u jedincl s podezienim nebo skute¢nym plicnim
vaskuldarnim onemocnénim nebo k uzavieni malformace (Penny et al.,, 2011). Srdecni
magnetickd rezonance (MRI) a vypocetni tomografie (CT) pomahaji odhalit morfologii defektu

(Spicer et al., 2014).

9.2 Defekt sinového septa
V dospélosti Ize ASD identifikovat pomoci poslechového nalezu, je slysitelny ejekéni systolicky

Selest. Hlavni metodou diagnostiky je echokardiografie. Zasadni je uZiti jicnového echa, zjistuje
se pfitomnost, rozméry a typ vady (Rubackova-Popelova et al., 2018). Sinové septum je
viditelné v ¢tyrkomorové projekci. Pohled v sagitalni roviné umoznuje posouzeni okraji horni
a dolni duté Zily a je to optimalnim oknem pro zobrazeni defektu typu sinus venosus. Levy
predni Sikmy pohled ukazuje délku sinového septa a defekt ostium primum. DalSim vysSetfenim
mdZe byt barevné dopplerovské zobrazeni a kontrastni studie. Ctyfkomorovy pohled

umoziuje hemodynamické vyhodnoceni defektu septa sini a odhad tlaku pravé komory. Pfi
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zobrazeni kratké srdecni osy je vidét kofen aorty a Ize tedy identifikovat aortalni okraj defektu
(Deri at al., 2018). Srdecni katetrizace se zfidka provadi pouze pro diagnostické ucely. Vétsina
katetrizaci se provadi s umyslem uzavfit vadu. Pfed umisténim zafizeni obvykle pfedchazi
diagnosticky postup, v€etné stanoveni tlakd a plicnich a systémovych pratokovych pomért. U
vybranych pacientd se provadi angiografie k vymezeni asociovanych anomalii, které nejsou
zobrazeny neinvazivnimi metodami (Geva et al., 2014). Rentgen hrudniku a elektrokardiogram
dale ukazuji objemové pretizeni pravé komory a siné. Na rentgenu je patrna rozsifend prava
sin, prava komora zvysena a vyrazné plicni tepny. Elektrokardiogram (EKG) v secudum ASD

ukazuje sinusovy rytmus, odchylku pravé osy a hypertrofii pravé komory (Moodie, 2002).

9.3 Otevrend tepenna ducej
U pacientl s malym PDA je $elest obvykle abnormalini zjisténi. Selest se vyskytuje u vétsich

vad, je velmi dobre slySitelny systolicky i diastolicky. Elektrokardiografické nalezy jsou
nespecifické, u malych PDA obvykle normalni a pro stanoveni diagnézy PDA neni podstatné.
Nicméné pritomnost elektrokardiografickych nalezi hypertrofie levé komory a zvétseni levé
siné naznacuje mirné nebo velké PDA. U dospélého pacienta s malym PDA je rentgen hrudniku
normalni. Pokud se jednd o vétsi vadu, snimek ukazuje zvySené plicni vaskularni znaky s
vyraznou vzestupnou aortou a zvétSenou levou sif a komoru. Transtorakalni echokardiogram
(TTE) je jediny nastroj k detekci pritomnosti PDA. TTE umoZiiuje posouzeni velikosti duktu,
geometrii, stupen zkratu a tlaku v plicni tepné. Nejéastéji Ize dukt detekovat z pohledu na
kratké-ose. Pomoci barevného dopplerovského zobrazeni Ize detekovat drobné dukty nebo
také retrogradni vysokorychlostni proud vstupujici do kmene plicni tepny pobliz poéatku levé
pulmonalni tepny. Navic méreni barevného toku ve stejnych pohledech pomaha méfit primér
duceje a posoudit geometrii. Diagnosticka srdecni katetrizace neni indikovana pro
nekomplikované PDA s adekvatnim neinvazivnim zobrazenim. Srdeéni katetrizace u dospélého
pacienta s PDA se provadi v dobé planovaného uzavreni u pacientl splniujicich kritéria po
pocateénim vyhodnoceni TTE. Proto pacienti s malym nebo tichym PDA nepotfebuji
katetrizaci. U pacientU s plicni hypertenzi detekovanou echokardiografii nebo jinym klinickym
hodnocenim se doporucuje katetrizace, aby se vyhodnotil stupen zkratu zleva doprava, plicni
vaskularni rezistence a reaktivity na vazodilatatory nebo balénkovou okluzi PDA pred
zvazenim uzavieni PDA (Anilkumar, 2013). U dospélého s PDA mizZe CT posoudit stupen

kalcifikace, ktery mGze byt dalezZity, pokud je zvazovana chirurgicka terapie. Zobrazovani MRI

38



a CT mUze byt uzitecna pfi definovani anatomie u pacientl s neobvyklou geometrii PDA a u

pacientd se souvisejicimi abnormalitami aortdlniho archu (Schneider et al., 2006).

9.4 Pulmonadlni stenoza
Diagnostikovat PS v dospélosti je mozné na zdkladé poslechu. Pro poslechovy nalez je

charakteristicky ejekéni systolicky Selest. EKG je pfi mirné stenéze normalni nebo vykazuje
jemné odchylky. U stfedné tézkych a tézkych PS jsou odchylky vétsi. Rentgen hrudniku muze
prokazat zvétseni plicni tepny a pfi tézké stendze muze dojit k dilataci pravé komory a siné.
Echokardiogram je nejobvyklejsi zobrazovaci technikou a umoZriuje posoudit lokalizaci
obstrukce, morfologii chlopné a stupné stendzy. Plicni chlopen je nejlépe vidét v pohledu na
kratkou srdecni osu. Vyhodnoceni hypertrofie pravé komory je nejlepsi v 4CH projekci. Pro
posouzeni zdvaznosti pulmonalni stendzy se vyuZzivd maximalni a stfedni dopplerovsky
gradient, kde pro téZkou formu je gradient vétsi nez 64 mm Hg, pro stfedni je rozmezi 36—64
mm Hg a mirnd pulmondlni sten6za ma hodnoty pod 36 mm Hg (Ruckdeschel et al., 2017).
Katetrizace a angiografie byl klasicky zplsob stanoveni zavaznost PS. Tlakové gradienty mohou
byt méreny pfimo a angiografie pfedstavuje anatomii presné. Dnes je srdecni katetrizace se
pouziva pro invazivni |éCbu, protoze diagndza a zavaznost stendzy jiz bude hodnocena
echokardiografii (Cuypers et al., 2013). Dale se v diagnostice vyuziva CT a MRI pro vyhodnoceni

anatomie (Ruckdeschel et al., 2017).

9.5 Fallotova tetralogie
Elektrokardiogram pfi diagnostice Fallotovy tetralogie ukazuje odchylku na pravé ose

a hypertrofii pravé komory. Na rentgenovém snimku je velikost srdce normalni nebo je
zmensené. MUzZe byt pfitomen oblouk aorty. Je patrna sniZzena kyslikova saturace, stejné jako
kompenzacni erytrocytdza, jejiz velikost je Umérna zdvaznosti desaturace. Echokardiografii lze
pouzit ke stanoveni diagndzy a také k posouzeni pfitomnosti souvisejicich abnormalit, drovné
a zavaznosti obstrukce vytokového traktu pravé komory, velikosti hlavni plicni tepny a jejich
vétvi a poctu a umisténi defektu komorového septa. Pravolevy posun pres defekt komorového
septa muZe byt vizualizovdn barevnym dopplerovskym zobrazenim a zdvaznost obstrukce
vytokového traktu pravé komory mlze byt stanovena spektralnim dopplerovym mérenim.
S katetrizaci je mozné potvrdit diagndzu a ziskat dal$i anatomicka a hemodynamicka data,
vCetné umisténi a velikosti posunu zprava doleva, Urovné a zavaznosti prekazky vytoku z pravé

komory, anatomickych rys( vytokového traktu pravé komory, hlavni plicni tepnu a jeji vétve,
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plvod a pribéh koronarnich tepen. Vétsinu téchto informaci mize poskytnout i zobrazeni MRI

(Brickner et al.,2000).
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10 ZAVER

Hlavnim cilem bakalarské prace bylo vytvofit prehled vrozenych srde¢nich vad, podrobnéjsi
popis vybranych vad a jejich diagnostika. Konkrétné se jedna o nasledujici vady: defekt
komorového septa, efekt septa sini, oteviena tepenna ducej, pulmonalni stendza a Fallotova

tetralogie.

V praci je popsdna zakladni anatomie srdce. Dale se zabyvd pri¢inami vzniku, jedna se
kombinaci rizikovych faktorl a genetickych predispozic. Je uvedena zdkladni klasifikace
vrozenych srdeénich vad a zahrnula jsem i jejich vyskyt. Jak ve svété, tak v situaci v CR. Svétovy

vyskyt se nijak rapidn& neméni, v CR dochézi k mirnému poklesu prevalence vad.

Vybrané srde¢ni vady jsou nej¢asté&ji se vyskytujici vady v CR. Zaméfila jsem se na popis jejich

anatomie, patofyziologie a vyskytu.

Pfi screeningovém vySetfeni se v prvnim trimestru téhotenstvi vyuziva ultrazvukového
vySetfeni, ktery se zaméfuje na parametr nuchdlni translucence. Mezi biochemické markery
pafi lidsky choriovy gonadotropin a specificky téhotensky protein A. Pfi testovani v druhém
trimestru jsou biochemické markery lidsky choriovy gonadotropin, inhibin A, nekonjugovany
estriol a a-1-fetoprotein. Ultrazvuk se zaméfuje na nepfitomnost nebo abnormalitu nosni

klstky.

Prenatalni diagnostika pomoci fetdlni echokardiografie probihda mezi 18. a 22. tydnem
téhotenstvi. Zkouma se anatomie srdce a kontroluji se krevni pritoky pomoci dopplerovského
zobrazeni. Pouziva se prevainé ¢tyrkomorovy pohled, pohledy na vytokovy trakt pravé a levé

komory a pohled tfi cév.

Vrozené vady v dospélosti jsou diagnostikovany pomoci fyzikalniho vySetfeni, hlavné
poslechu, kdy se velmi casto vyskytuje srdecni Selest. K diagnostice je vyuZivana
echokardiografie, kterd pomdaha odhalit anatomii, lokaci, velikost a morfologii vad. Pokud se u
vySetieni pomoci ultrazvuku pfipoji a dopplerovské zobrazeni, je moznost vizualizace a méreni
krevnich tok(. Doplrikové metody, jako je vypocetni tomografie, katetrizace a magneticka

rezonance, slouzi k upresnéni anatomie a lokalizaci vad.

41



11 Seznam zkratek

EAVAY pohled tfi cév

AFP a-1-fetoprotein

ASD defekt siflového septa

CHD vrozené srdecni vady

CcT Vypocetni tomografie

EKG elektrokardiogram

hCG lidsky choriovy gonadotropin

IGFBP 4 insulinu podobny rlstovy faktor vazajici protein - 4
IGFs insulinu podobné rastové faktory
MRI magneticka rezonace

PAPP-A specificky téhotensky protein A

PDA oteviend tepennd ducej

PS pulmonalni stendza

RAS/MAPK RAS/mitogen-activated protein kinase
TGF B transformujici rastovy faktor

TTE transthorakalni echokardiografie

VvSD defekt komorového septa
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