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PŘEDMLUVA

Druhé, zcela přepracované vydání knihy Dětská kardio-
logie do  kapsy navazuje na  předchozí publikaci autorů 
Zuzany Urbanové a Milana Šamánka. Knížka byla napsá-
na kolektivem předních dětských kardiologů a jejím cílem 
je poskytnout v přehledné podobě nejdůležitější informace 
o onemocnění srdce u dětí. Kniha je určena především dět-
ským lékařům, neonatologům, pediatrickým intenzivistům 
a dětským kardiologům, kteří se v klinické praxi setkávají 
s dětmi s kardiovaskulárním onemocněním. Je vhodná i pro 
studenty medicíny. Jedná se o ojedinělou publikaci, která 
v malém formátu podává co nejvíce informací důležitých při 
poskytování zejména primární péče o děti se srdečním one-
mocněním, avšak nenahrazuje učebnici dětské kardiologie. 

Obsahuje mimo jiné přehled možných vyšetřovacích 
metod, diferenciální diagnostiku příznaků, jež by mohly 
být způsobeny onemocněním srdce, základní farmakologic-
ké a chirurgické možnosti léčby, doporučení k péči o děti 
po operacích vrozených srdečních vad a výčet nejčastějších 
komplikací, které mohou očekávat. Věnuje se i otázce zís-
kaných srdečních onemocnění, hypertenze, prevence ische-
mické choroby srdeční, kardiálním komplikacím nemoci 
způsobených virem SARS-CoV-2.

Podrobnosti pak lze nalézt v českých i zahraničních 
kardiologických nebo kardiochirurgických monografiích, 
doporučeních odborných společností a další recentní lite-
ratuře. Na klíčové literární zdroje je uveden odkaz na konci 
každé kapitoly.
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1	 HISTORIE DĚTSKÉ 
KARDIOLOGIE
Milan Šamánek, Eva Klásková

Dětská kardiologie se začala v  České republice rozvíjet 
po 2. světové válce. Příčinou byl vysoký výskyt revmatic-
ké karditidy vznikající na podkladě velkého výskytu akutní 
revmatické horečky (8/1000 dětí školního věku). V 60. le-
tech poklesl výskyt akutní revmatické horečky na 0,5 z 1000 
školních dětí a hlavní náplní práce dětských kardiologů se 
staly vrozené srdeční vady (VSV). Bylo to v  době, kdy 
v monografii „Speciální kardiologie“ od Vratislava Jonáše 
bylo napsáno, že: „těžké malformace srdce mají jen malou 
důležitost pro klinika a zajímají mnohem více patologického 
anatoma… Nelze popřít, že je mnohdy nesnadné, ba nezříd-
ka i nemožné zjistit zaživa typ malformace“.'

Kardiochirurgické operace na zavřeném srdci začaly být 
v České republice prováděny již po 2. světové válce a jsou 
spojeny se jmény Emmericha Poláka (Praha) a Jana Bedrny 
(Hradec Králové), kteří v letech 1946 a 1947 jako první pro-
vedli ligaci otevřené tepenné dučeje. Ladislav Rapant (Olo-
mouc) pak k v roce 1949 vytvořil první subklaviopulmonální 
spojku u dítěte s cyanotickou VSV a v roce 1949 poprvé 
resekoval koarktaci aorty. Metodu operace na otevřeném 
srdci v hypotermii s dočasnou zástavou cirkulace poprvé 
použil Jan Navrátil (Brno), který uzavřel defekt síňového 
septa a uvolnil pulmonální stenózu. V roce 1958 následně 
provedl i první operaci v mimotělním oběhu v Evropě – uzá-
věr inkompletního defektu atrioventrikulárního septa.

12 13
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koslovensku nastal v květnu 1977 založením Dětského kar-
diocentra v pražské Fakultní nemocnici v Motole, kde se 
na jednom pracovišti spojili dětští kardiologové s kardio-
chirurgy. Vedoucím pracoviště se stal Milan Šamánek, kar-
diochirurgii vedl Bohumil Hučín a primářkou kardiologic-
kého oddělení byla jmenována Marie Voříšková. Současně 
začal být budován tým terénních dětských kardiologů, kteří 
s kardiocentrem úzce spolupracovali. Později se podařilo za-
vést ve spolupráci s gynekology celostátní prenatální scree-
ning srdečních vad. Jaký je tedy současný stav péče o dítě 
se srdečním onemocněním v České republice? Každému 
dítěti s VSV je poskytnuta náležitá péče podle současných 
poznatků.
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2	 VÝSKYT A ETIOLOGIE 
VROZENÝCH SRDEČNÍCH VAD
Hana Jičínská, Ilga Grochová

2.1	 VÝSKYT A ETIOLOGIE VROZENÝCH SRDEČNÍCH 
VAD U DĚTÍ

Vrozené srdeční vady (VSV) jsou nejčastější příčinou kar-
diovaskulárních onemocnění u dětí.

Prevalence VSV je v Evropě při narození 8,2/1000 živě 
narozených dětí. V českých krajích byla dle studie profesora 
Šamánka v letech 1980–1990 prevalence VSV při narození 
6,16/1000 živě narozených dětí. Výskyt jednotlivých VSV je 
v tab. 2.1. Poměr mezi chlapci a dívkami s VSV byl v uve-
deném souboru 1 : 1,08. 

Celkem 35 % (2,36/1000) živě narozených dětí s VSV má 
VSV kritickou, která se projeví závažnou cyanózou nebo 
těžkým srdečním selháním po narození. Prevalence VSV se 
na jedné straně snižuje vlivem prenatální diagnostiky VSV, 
na  druhé straně se zvyšuje prevalence i  rekurence VSV 
úspěšným léčením a přežíváním dětí s VSV. 

Předpokládaný počet novorozenců s VSV a počet pre-
natálně diagnostikovaných VSV v České republice v letech 
1986–2018 je uveden na obr. 2.1. Prenatální záchyt význam-
ných VSV v České republice v letech 1991–2018 je uveden 
v kapitole 4 na obr. 4.1.

V  současné době zůstává etiologie VSV ve  většině 
případů zatím stále neobjasněna. Pouze ve 20–30 % mají 
VSV jasně definovanou genetickou příčinu [2]. Mnohé 
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�� Tabulka 2.1  Výskyt jednotlivých vrozených srdečních vad (modifikováno dle [1])

VSV
Počet 
VSV

Prevalence 
na 1000 nar. 

Výskyt v % 
všech VSV

defekt komorového septa 2092 2,56 41,6

defekt síňového septa 436 0,53 8,7

aortální stenóza 391 0,48 7,8

pulmonální stenóza 292 0,36 5,8

transpozice velkých arterií 271 0,33 5,4

koarktace aorty 266 0,33 5,3

otevřená tepenná dučej 255 0,31 5,1

defekt atrioventrikulárního septa 201 0,25 4,0

syndrom hypoplastického levého srdce 172 0,21 3,4

Fallotova tetralogie 169 0,21 3,4

dvojvýtoková pravá komora 69 0,08 1,4

dvojvtoková komora 67 0,08 1,3

arteriální trunkus 55 0,07 1,1

pulmonální atrézie s defektem 
komorového septa

55 0,07 1,1

pulmonální atrézie s intaktním 
komorovým septem

53 0,06 1,1

úplný anomální návrat plicních žil 40 0,05 0,8

trikuspidální atrézie 39 0,05 0,8

Ebsteinova anomálie trikuspidální 
chlopně

22 0,03 0,4

interrupce aortálního oblouku 19 0,02 0,4

anomální odstup levé koronární arterie 
z plicnice

11 0,01 0,2

jiné 55 0,07 1,1



dobře�známé�chromozomální�aberace�jsou�příčinou�mal-
formací�u��syndromů,�jejichž�součástí�je�i�VSV�–�VSV�syn-
dromové�(8–10�%).�Tyto��chromozomální�aberace�mohou�
být�na�úrovni�celého�chromozomu�(Downův,�Edwardsův,�
�Pataův,�Turnerův�syndrom)�nebo�na�úrovni�části�chromo-
zomu� –� �mikrodeleční� a� �mikroduplikační� syndromy� (Di�
Georgeův,�Williamsův-Beurenův,� cri� du� chat� syndrom).�
Kromě� chromozomálních� aberací� mohou� být� příčinou�
geneticky�podmíněných�syndromů�spojených�s�VSV�také�
�monogenně�podmíněné�syndromy.�VSV�monogenně�pod-
míněných�syndromů�tvoří�3–5�%�VSV�a�jsou�často�sdruže-
ny�s�extrakardiálními�malformacemi�(Alagilleův,�Holtové-
-Oramův,�Noonanové�syndrom).

Etiologie�izolovaných�nebo�nesyndromových�VSV,�které�
tvoří�70–80�%�ze�všech�VSV,�je�známa�mnohem�méně.�Asi�
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Obr. 2.1 Počet prenatálně detekovaných vrozených srdečních vad v České 
republice (VSV prenatálně detekované) dle Tomek V., Dětské kardiocentrum 
FN v Motole, 2018 a předpokládaný počet novorozenců s VSV (VSV očeká‑
vané) dle [1].
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vního prostředí. Mezi rizikové faktory vzniku VSV patří dia-
betes mellitus, fenylketonurie u matky, obezita, konzumace 
alkoholu, rubeola, horečnatá onemocnění, užívání některých 
léků (thalidomid, kyselina retinová), organická rozpouště-
dla. Mezi potencionální rizikové faktory pro vznik VSV se 
řadí věk matky nad 40 let a výživa matky. Bylo zjištěno, 
že užívání multivitaminů včetně kyseliny listové v perikon-
cepčním období může mít preventivní vliv nejen na prevenci 
vývoje vad neurální trubice, ale také na vývoj VSV, přede-
vším konotrunkálních malformací.

Etiologie zbývajících nesyndromových VSV je považo-
vána za multifaktoriální, kdy dochází k interakci řady gene-
tických faktorů a faktorů zevního prostředí. Pro komplexní 
etiologii VSV svědčí příklady, kdy se jedná o soubor stej-
ných nebo velice podobných extrakardiálních a kardiálních 
malformací, avšak jednoznačná genetická etiologie prokázá-
na nebyla. Taková multifaktoriální etiologie se předpokládá 
u VACTERL asociace (vertebral anomalies, anal atresia, car-
diovascular anomalies, tracheoesophageal fistula, renal ano-
malies, limb anomalies).

Již dnes se zvyšuje a  do  budoucna lze očekávat další 
zvyšující se podíl nalezených genetických příčin VSV díky 
zavedení nových diagnostických metod v genetice, zejména 
komparativní genomové hybridizace a sekvenování panelu 
genů nebo celé kódující oblasti- exomu. Doposud bylo na-
lezeno více než 100 genů zodpovědných za vývoj nesyndro-
mových VSV. Příkladem mutací způsobujících srdeční one-
mocnění s předpokládanou vysokou penetrací jsou mutace 
v GATA4 a NKX2-5 genech, které jsou transkripčními regu-
látory nezbytnými pro vývoj srdce.

2.2	 GENETICKÉ SYNDROMY S POSTIŽENÍM 
SRDCE

V tab. 2.2–2.4 jsou uvedena nejčastější genetická onemoc-
nění s VSV dle etiologie.
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�� Tabulka 2.2  Chromozomální aberace na úrovni celého chromozomu

Onemocnění
Genetická 
porucha

Fenotyp VSV
VSV 
(%)

Downův 
syndrom

trizomie 21
mongoloidní obličej,
hypermobilní klouby, 
mentální retardace

AVSD, VSD,
ASD, PDA

40–60

Edwardsův 
syndrom 

trizomie 18

mikrocefalie, 
rozštěp patra, 
mikromandibula, 
abnormální držení prstů

ASD, VSD, 
TOF

80–90

Pataův 
syndrom 

trizomie 13
vady mozku, 
rozštěp rtu a patra,
hexadaktylie, PM retardace 

ASD, VSD, 
PDA, DXC

57–80

Turnerův 
syndrom

monozomie 
X

malý vzrůst,  
neplodnost

AS, COA, 
HLHS

23–35

�� Tabulka 2.3  Chromozomální aberace na  úrovni části chromozomu – mikro
deleční/ mikroduplikační syndromy

Onemocnění
Genetická 
porucha

Fenotyp VSV
VSV 
(%)

Di Georgův 
syndrom

mikro-
delece 
22q11

dysmorfie obličeje, 
rozštěp rtu a patra, 
imunodeficit 
a deficit vápníku, 
poruchy učení

konotrunkální 
malformace: TOF, 
PTA, PA/VSD, 
IAA typ B, DORV, 
TGA

75

Williamsův-
Beurenův 
syndrom

delece 
7q11.23

abnormality 
růstu, tvář skřítka, 
mentální retardace, 
hyperkalcemie

AS supra, 
PS supra, stenózy 
větví plicnice, 
arteriopatie 
(významné 
zúžení cév)

55–85

syndrom  
cri du chat

delece 5p, 
většinou 
de novo

retardace růstu, 
stigmatizace obličeje, 
mentální retardace

ASD, VSD, PDA 30–60

AS – stenóza aorty, ASD – defekt síňového septa, AVSD – defekt atrioventrikulárního 
septa, COA – koarktace aorty, DORV – dvojvýtoková pravá komora; DXC – dextrokardie, 
HLHS – hypoplazie levého srdce, PDA – otevřená tepenná dučej, TOF – Fallotova tetralogie, 
VSD – defekt komorového septa
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�� Tabulka 2.4  Monogenně dědičné syndromy spojené s  vrozenými srdečními 
vadami – mutace v jednotlivých genech

Onemocnění
Genetická 
porucha

Fenotyp VSV
VSV 
(%)

Noonanové 
syndrom

mutace 
v PTPN11, 
SOS1, RAF1, 
RIT1 genu, 
AD dědičnost 

podobný
jako Turnerův 
syndrom, 
ale normální 
karyotyp

PS: 
myxomatózní 
degenerace 
pulmonální 
chlopně

75

Holtové-Oramův 
syndrom

mutace 
v TBX5 genu, 
AD dědičnost

vývojová 
vada horních 
končetin

ASD, VSD 75

Alagilleův 
syndrom

mutace 
v JAG 1, 
NOTCH2, AD 
dědičnost 
nebo mutace 
de novo

postižení 
páteře, obličeje, 
jater 
a ledvin

periferní 
stenózy větví 
plicnice

85

CHARGE  
syndrom

mutace 
v CHD7 
a SEMA3E 
genech, 
AD dědičnost 
nebo mutace 
de novo

coloboma, 
atrézie choan, 
retardace 
mentální 
a růstu, 
genitoureterální 
a ORL 
malformace

TOF, PDA, 
DORV, AVSD, 
VSD

75–85

Carpenterův 
syndrom

mutace 
v RAB23, 
MEGF8 
genech, 
AR dědičnost 

kraniostenóza, 
akrocefalie, 
syndaktylie, 
polydaktylie, 
obezita

PDA, PS, 
VSD, 
heterotaxy 
syndrom

50
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�� Tabulka 2.4  Monogenně dědičné syndromy spojené s  vrozenými srdečními 
vadami – mutace v jednotlivých genech – pokračování

Rubinsteinův-
Taybiho syndrom

mutace 
v CREBBP 
genu, 
CBP a EP300, 
AD dědičnost

mikrocefalie, 
růstová 
a mentální 
retardace, 
nízko posazené 
boltce, 
prominující nos

ASD, VSD, 
PDA, BAV, 
HLHS

33

Smithův-
Lemliův-Opitzův 
syndrom

mutace 
v DHCR7, 
AR dědičnost 

mikrocefalie, 
mentální 
retardace, 
anomálie 
ledvin, široký 
nos, syndaktylie

AVSD, HLHS, 
ASD, PDA, 
VSD

50

skupina 
syndromů 
Zellweger

mutace 
v nejméně 
12 různých 
genech, 
AR dědičnost

svalová 
hypotonie, 
cerebrální křeče, 
hepatomegalie, 
změny obličeje

PDA, VSD, 
ASD

Ellisův-Creveldův 
syndrom

mutace 
v EVC a EVC2 
genech,
AR dědičnost

malá postava, 
krátké končetiny 
a polydaktylie

ASD, AVSD 50

Goldenharův 
(okuloaurikulární) 
syndrom

AD nebo AR 
dědičnost

postižení 
poloviny 
obličeje

VSD, TOF 35

AD dědičnost – autosomálně dominantní, AR dědičnost – autosomálně recesivní, 
ASD – defekt síňového septa, AVSD – defekt atrioventrikulárního septa, BAV – bikuspidální 
aortální chlopeň, DORV – dvojvýtoková pravá komora, HLHS – hypoplazie levého 
srdce, PDA – otevřená tepenná dučej, PS – stenóza plicnice, TOF – Fallotova tetralogie, 
VSD – defekt komorového septa




