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PREDMLUVA

Druhé, zcela prepracované vydani knihy Détska kardio-
logie do kapsy navazuje na pfedchozi publikaci autorl
Zuzany Urbanové a Milana Saméanka. Knizka byla napsa-
na kolektivem piednich détskych kardiologi a jejim cilem
je poskytnout v prehledné podobé nejduileZitéjsi informace
o onemocnéni srdce u déti. Kniha je urena predevsim dét-
skym lékaifiim, neonatologiim, pediatrickym intenzivistim
a détskym kardiologtim, ktefi se v klinické praxi setkavaji
s détmi s kardiovaskuldrnim onemocnénim. Je vhodnd i pro
studenty mediciny. Jednd se o ojedinélou publikaci, kterd
v malém formatu podéava co nejvice informaci dileZitych pri
poskytovani zejména primérni péce o déti se srdecnim one-
mocnénim, avSak nenahrazuje ucebnici détské kardiologie.

Obsahuje mimo jiné prehled mozZnych vySetfovacich
metod, diferencialni diagnostiku pfiznakt, jeZ by mohly
byt zplisobeny onemocnénim srdce, zakladni farmakologic-
ké a chirurgické moZnosti 1écby, doporuceni k péci o déti
po operacich vrozenych srde¢nich vad a vycet nejCastéjsich
komplikaci, které mohou ocekédvat. Vénuje se i otdzce zis-
kanych srde¢nich onemocnéni, hypertenze, prevence ische-
mické choroby srde¢ni, kardidlnim komplikacim nemoci
zpusobenych virem SARS-CoV-2.

Podrobnosti pak lze nalézt v Ceskych i zahrani¢nich
kardiologickych nebo kardiochirurgickych monografiich,
doporucenich odbornych spolecnosti a dalsi recentni lite-
ratufe. Na kli¢ové literarni zdroje je uveden odkaz na konci
kazdé kapitoly.
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1  HISTORIE DETSKE
KARDIOLOGIE

Milan Samdnek, Eva Kldskovd

Détska kardiologie se zacala v Ceské republice rozvijet
po 2. svétové valce. Pficinou byl vysoky vyskyt revmatic-
ké karditidy vznikajici na podkladé velkého vyskytu akutni
revmatické horecky (8/1000 déti Skolniho véku). V 60. le-
tech poklesl vyskyt akutni revmatické horecky na 0,5 z 1000
Skolnich déti a hlavni naplni prace détskych kardiologt se
staly vrozené srdecni vady (VSV). Bylo to v dobég, kdy
v monografii ,,Specidlni kardiologie* od Vratislava Jonase
bylo napsano, Ze: ,,t€Zké malformace srdce maji jen malou
dilezitost pro klinika a zajimaji mnohem vice patologického
anatoma... Nelze popfit, Ze je mnohdy nesnadné, ba neziid-
ka i nemozné zjistit zaZiva typ malformace*.’

Kardiochirurgické operace na zavieném srdci zacaly byt
v Ceské republice provadény jiZ po 2. svétové vilce a jsou
spojeny se jmény Emmericha Poldka (Praha) a Jana Bedrny
(Hradec Kralové), ktefi v letech 1946 a 1947 jako prvni pro-
vedli ligaci oteviené tepenné duceje. Ladislav Rapant (Olo-
mouc) pak k v roce 1949 vytvoril prvni subklaviopulmonalni
spojku u ditéte s cyanotickou VSV a v roce 1949 poprvé
resekoval koarktaci aorty. Metodu operace na otevieném
srdci v hypotermii s docasnou zdstavou cirkulace poprvé
pouzil Jan Navratil (Brno), ktery uzavrel defekt sinového
septa a uvolnil pulmondlni stenézu. V roce 1958 nasledné
provedl i prvni operaci v mimotélnim obéhu v Evropé — uza-
vér inkompletniho defektu atrioventrikuldrniho septa.

13
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Zasadni zlom a nistup moderni détské kardiologie v Ces-
koslovensku nastal v kvétnu 1977 zaloZenim Dé&tského kar-
diocentra v prazské Fakultni nemocnici v Motole, kde se
na jednom pracovisti spojili détsti kardiologové s kardio-
chirurgy. Vedoucim pracovisté se stal Milan Samanek, kar-
diochirurgii vedl Bohumil Hu¢in a primarkou kardiologic-
kého oddéleni byla jmenovana Marie Vofiskova. Soucasné
zacal byt budovan tym terénnich détskych kardiologd, ktefi
s kardiocentrem tzce spolupracovali. Pozdéji se podafilo za-
vést ve spolupraci s gynekology celostitni prenatdlni scree-
ning srde¢nich vad. Jaky je tedy soucCasny stav péce o dité
se srde¢nim onemocnénim v Ceské republice? Kazdému
ditéti s VSV je poskytnuta nalezita péce podle soucasnych
poznatkd.

LITERATURA

1. Hugin B. Ceska détska kardiochirurgie — historie a souc¢asnost. Cas
Lék Ces. 2012;151:259-67.

2. Samédnek M. Moje vzpominky na za¢atky Détského kardiocentra
v Praze. Praha: Grada; 2015.



2 VYSKYTAETIOLOGIE
VROZENYCH SRDECNICH VAD

Hana Ji¢inskd, llga Grochovd

2.1  VYSKYT A ETIOLOGIE VROZENYCH SRDECNICH
VAD U DETI

Vrozené srdecni vady (VSV) jsou nejcastéjsi pricinou kar-
diovaskuldrnich onemocnéni u déti.

Prevalence VSV je v Evropé pfi narozeni 8,2/1000 Zivé
narozenych déti. V ¢eskych krajich byla dle studie profesora
Saménka v letech 1980-1990 prevalence VSV pfi narozeni
6,16/1000 Zivé narozenych déti. Vyskyt jednotlivych VSV je
v tab. 2.1. Pomér mezi chlapci a divkami s VSV byl v uve-
deném souboru 1 : 1,08.

Celkem 35 % (2,36/1000) Ziv€ narozenych déti s VSV ma
VSV kritickou, ktera se projevi zdvaznou cyandzou nebo
tézkym srde¢nim selhanim po narozeni. Prevalence VSV se
na jedné strané snizuje vlivem prenatalni diagnostiky VSV,
na druhé stran€ se zvySuje prevalence i rekurence VSV
uspésnym lécenim a prezivanim déti s VSV.

Predpokladany pocet novorozencti s VSV a pocet pre-
natdlng diagnostikovanych VSV v Ceské republice v letech
1986-2018 je uveden na obr. 2.1. Prenatalni zichyt vyznam-
nych VSV v Ceské republice v letech 1991-2018 je uveden
v kapitole 4 na obr. 4.1.

V soucasné dobé zlstdva etiologie VSV ve vétSiné
pfipadu zatim stale neobjasnéna. Pouze ve 20-30 % maji
VSV jasné definovanou genetickou pfi¢inu [2]. Mnohé

15
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Tabulka 2.1 Vyskyt jednotlivych vrozenych srdecnich vad (modifikovano dle [1])

Pocet  Prevalence  Vyskytv %

VsV VSV na1000nar. viechVSV
defekt komorového septa 2092 2,56 41,6
defekt sifiového septa 436 0,53 8,7
aortdIni stenéza 391 0,48 78
pulmondlni stenéza 292 0,36 58
transpozice velkych arterif 271 0,33 54
koarktace aorty 266 0,33 53
oteviend tepennd ducej 255 0,31 51
defekt atrioventrikuldrniho septa 201 0,25 40
syndrom hypoplastického levého srdce 172 0,21 34
Fallotova tetralogie 169 0,21 34
dvojvytokovd pravd komora 69 0,08 14
dvojvtokové komora 67 0,08 13
arteridIni trunkus 55 0,07 11
pulmonéllnfatréziesdefektem 55 007 1
komorového septa

pulmonéllnl’atrézie sintaktnim 53 0,06 1
komorovym septem

Gplny anomalnf névrat plicnich Zil 40 0,05 0,8
trikuspiddlni atrézie 39 0,05 0,8
Eﬁls;;i:é)va anomélie trikuspidaini 2 003 04
interrupce aortdIniho oblouku 19 0,02 0,4
anomalnf odstup levé korondrnf arterie 1 001 02

z plicnice

jiné 55 0,07 1,1
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Obr. 2.1 Pocet prenatalné detekovanych vrozenych srde¢nich vad v Ceské
republice (VSV prenatdIné detekované) dle Tomek V., Détské kardiocentrum
FN v Motole, 2018 a piedpoklddany pocet novorozenci s VSV (VSV ocekd-
vané) dle [1].

dobfe znamé chromozomalni aberace jsou pfi¢inou mal-
formaci u syndromd, jejichz soucésti je i VSV — VSV syn-
dromové (8-10 %). Tyto chromozomalni aberace mohou
byt na tdrovni celého chromozomu (Downuv, Edwardsiy,
Pataiv, Turneriv syndrom) nebo na trovni ¢asti chromo-
zomu — mikrodelecni a mikroduplika¢ni syndromy (Di
Georgetv, Williamstv-Beurenlv, cri du chat syndrom).
Kromé chromozomadlnich aberaci mohou byt pficinou
geneticky podminénych syndromi spojenych s VSV také
monogenné podminéné syndromy. VSV monogenné pod-
minénych syndromi tvoii 3—5 % VSV a jsou Casto sdruze-
ny s extrakardidlnimi malformacemi (Alagilletv, Holtové-
-Oramuv, Noonanové syndrom).

Etiologie izolovanych nebo nesyndromovych VSV, které
tvoii 70-80 % ze vSech VSV, je zndma mnohem ménég. Asi
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2 % vsech VSV mohou byt zpiisobeny znamymi faktory ze-
vniho prostfedi. Mezi rizikové faktory vzniku VSV patii dia-
betes mellitus, fenylketonurie u matky, obezita, konzumace
alkoholu, rubeola, hore¢nata onemocnéni, uzivani nékterych
1éka (thalidomid, kyselina retinova), organicka rozpouste-
dla. Mezi potencionalni rizikové faktory pro vznik VSV se
fadi vék matky nad 40 let a vyZiva matky. Bylo zji§téno,
7e uzivani multivitamin® v¢etné kyseliny listové v perikon-
cepénim obdobi mliZe mit preventivni vliv nejen na prevenci
vyvoje vad neurdlni trubice, ale také na vyvoj VSV, prede-
v§im konotrunkdalnich malformaci.

Etiologie zbyvajicich nesyndromovych VSV je povazo-
vana za multifaktorialni, kdy dochazi k interakci fady gene-
tickych faktord a faktorti zevniho prostedi. Pro komplexni
etiologii VSV svédc¢i priklady, kdy se jedna o soubor stej-
nych nebo velice podobnych extrakardidlnich a kardidlnich
malformaci, avSak jednoznac¢na geneticka etiologie prokaza-
na nebyla. Takova multifaktoridlni etiologie se predpoklada
u VACTERL asociace (vertebral anomalies, anal atresia, car-
diovascular anomalies, tracheoesophageal fistula, renal ano-
malies, limb anomalies).

JiZ dnes se zvySuje a do budoucna lze oCekavat dalsi
zvySujici se podil nalezenych genetickych pficin VSV diky
zavedeni novych diagnostickych metod v genetice, zejména
komparativni genomové hybridizace a sekvenovani panelu
gend nebo celé kodujici oblasti- exomu. Doposud bylo na-
lezeno vice neZ 100 genti zodpovédnych za vyvoj nesyndro-
movych VSV. Prikladem mutaci zptsobujicich srde¢ni one-
mocnéni s predpoklddanou vysokou penetraci jsou mutace
v GATA4 a NKX2-5 genech, které jsou transkripénimi regu-
latory nezbytnymi pro vyvoj srdce.

2.2 GENETICKE SYNDROMY S POSTIZENIM
SRDCE

V tab. 2.2-2.4 jsou uvedena nejCastéjsi genetickd onemoc-
néni s VSV dle etiologie.
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Tabulka 2.2 Chromozomalni aberace na trovni celého chromozomu

Onemocnéni

Downiiv
syndrom

Edwardsiv
syndrom

Patadv
syndrom

Turnerdv
syndrom

Genetickd
porucha

trizomie 21

trizomie 18

trizomie 13

monozomie
X

Fenotyp

mongoloidni oblicej,
hypermobilni klouby,
mentalnf retardace

mikrocefalie,
rozstép patra,
mikromandibula,

abnormadlni drZenf prstl

vady mozku,
rozStép rtu a patra,

hexadaktylie, PM retardace

maly vzrist,
neplodnost

VsV
VsV (%)
AVSD, VSD,

ASD, PDA e
ASD, VSD,

- 80-90
ASD, VSD,

PDA, DXC =Y
AS, COA,

HLHS B

Tabulka 2.3 Chromozomalni aberace na trovni ¢asti chromozomu — mikro-
dele¢ni/ mikroduplikacni syndromy

Onemocnéni

Di Georgliv
syndrom

Williamstiv-
Beurenliv
syndrom

syndrom
cri du chat

Genetickd
porucha

mikro-
delece
22q11

delece
7q11.23

delece 5p,
vétsinou
de novo

Fenotyp

dysmorfie obliceje,
rozStép rtu a patra,
imunodeficit

a deficit vapniku,
poruchy ucenf

abnormality

rlistu, tvar skritka,
mentéIni retardace,
hyperkalcemie

retardace rlistu,
stigmatizace obliceje,
mentalnf retardace

VsV

N (%)

konotrunkalnf
malformace: TOF,

PTA, PA/VSD, 75
IAA typ B, DORY,

TGA

AS supra,

PS supra, stendzy
vétvi plicnice,
arteriopatie
(vyznamné
zlzeni cév)

55-85

ASD,VSD,PDA 30-60

AS — stendza aorty, ASD — defekt sitiového septa, AVSD — defekt atrioventrikuldrniho
septa, COA — koarktace aorty, DORV — dvojvytokovd pravd komora; DXC — dextrokardie,
HLHS — hypoplazie levého srdce, PDA — oteviend tepennd ducej, TOF — Fallotova tetralogie,
V/SD — defekt komorového septa

19
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Tabulka 2.4 Monogenné dédicné syndromy spojené s vrozenymi srde¢nimi
vadami — mutace v jednotlivych genech

Onemocnéni

Noonanové
syndrom

Holtové-Oramv
syndrom

Alagilletiv
syndrom

CHARGE
syndrom

Carpentertv
syndrom

20

Genetickd
porucha

mutace

v PIPNT]T,
SOS1, RAFT,
RITT genu,
AD dédi¢nost

mutace
v TBX5 genu,
AD dédi¢nost

mutace
VJIAGT,
NOTCH2, AD
dédicnost
nebo mutace
de novo

mutace

v CHD7

a SEMA3E
genech,

AD dédi¢nost
nebo mutace
de novo

mutace
VRAB23,
MEGF8
genech,

AR dédi¢nost

Fenotyp

podobny
jako TurnerQv
syndrom,
ale normdlnf
karyotyp

Vyvojova
vada hornich
koncetin

postizenf
pétefe, obliceje,
jater

a ledvin

coloboma,
atrézie choan,
retardace
mentalnf

a ristu,
genitoureterdlnf
a ORL
malformace

kraniostendza,
akrocefalie,
syndaktylie,
polydaktylie,
obezita

VsV

PS:
myxomatoznf
degenerace
pulmondlnf
chlopné

ASD, VSD

periferni
stendzy vetvi
plicnice

TOF, PDA,
DORV, AVSD,
VSD

PDA, PS,
VSD,
heterotaxy
syndrom

75

75

85

75-85

50
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Tabulka 2.4 Monogenné dédicné syndromy spojené s vrozenymi srde¢nimi
vadami — mutace v jednotlivyich genech — pokracovdni

Rubinsteindv-
Taybiho syndrom

Smithdv-
Lemlifiv-Opitziiv
syndrom

skupina
syndrom{
Zellweger

Ellisv-Creveld(iv
syndrom

Goldenhariyv
(okuloaurikularni)
syndrom

mutace

v (REBBP
genu,

(BPa EP300,
AD dédi¢nost

mutace
v DHCR7,
AR dédi¢nost

mutace

v nejméné
12 rliznych
genech,

AR dédi¢nost

mutace
vEVCaEVQ2
genech,
AR dédi¢nost

AD nebo AR
dédicnost

mikrocefalie,
rlistova
amentélni
retardace,
nizko posazené
boltce,
prominujici nos

mikrocefalie,
mentdIni
retardace,
anomalie
ledvin, Siroky
nos, syndaktylie

svalovd
hypotonie,
cerebrdinf krece,
hepatomegalie,
zmény obliceje

mald postava,
krétké koncetiny
a polydaktylie

postizen{
poloviny
obliceje

ASD, VSD,
PDA, BAV,
HLHS

AVSD, HLHS,
ASD, PDA,
VSD

PDA, VSD,
ASD

ASD, AVSD

VSD, TOF

33

50

50

35

AD dédicnost — autosomdiné dominantni, AR dédicnost — autosomdiné recesivni,
ASD — defekt sifiového septa, AVSD — defekt atrioventrikuldrniho septa, BAV — bikuspiddini
aortdini chloperi, DORV — dvojvytokovd pravd komora, HLHS — hypoplazie levého
srdce, PDA — oteviend tepennd ducej, PS — stendza plicnice, TOF — Fallotova tetralogie,
VSD — defekt komorového septa
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