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Vénovani

Tuto knihu vénujeme vsem, ktefi nam umoznili spojit
odborné poznani s kazdodenni klinickou realitou —
détem, rodicim i spolupracovnikiim.



Predmluva

Vazeni ¢tenati, vazeni kolegové,

s pokorou vam predkladdme knihu o vrozenych srde¢nich vadach, které predstavuji
nejcastéjsi skupinu vrozenych vyvojovych vad v lidské populaci. Prestoze se jedna
o riznorodou skupinu onemocnéni s riiznym stupném zavaznosti, jejich spolecnym
jmenovatelem je strukturalni abnormalita srdce nebo velkych cév, ktera vznika jiz
béhem embryonalniho vyvoje.

Diky pokroku v mediciné, zejména v oblasti prenatalni diagnostiky, détské kardio-
logie a kardiochirurgie, se v poslednich desetiletich vyrazné zlepsila prognéza déti
narozenych se srde¢ni vadou. Soucasné zkuSenosti a moderni zobrazovaci metody
umoznuji diagnostikovat mnoho vad jiz v prenatalnim obdobi, stejné dobte propra-
covand je i postnatalni diagnostika a péce o déti s vrozenou srde¢ni vadou. To vse
umoznuje lékaitim i rodi¢tim ptipravit se na naslednou péci a lécbu ditéte.

Cilem této knihy je poskytnout uceleny prehled o vrozenych srde¢nich vadach
- jejich etiopatogenezi, rizikovych faktorech, diagnostice a moznostech sledovani
a piistupu k détskym pacient@im. V oblasti détské kardiologie v Ceské republice
stale existuji stéZejni publikace Détského kardiocentra Fakultni nemocnice Motol
v Praze profesora Samanka a profesora Chaloupeckého a z pohledu morfologie
a echokardiografie vad profesora Marka. Existuje fada dal$ich publikaci o srde¢-
nich vadach, at jiz z prazského pracovisté, nebo z jinych détskych kardiologii v nasi
zemi. Kniha si neklade za cil tyto texty nahradit ¢i pfekonat, jejim cilem je rozsi-
Fit poznatky zejména o etiologii a souvisejicich onemocnénich. Snahou je uplat-
nit praktické zkusenosti jednotlivych autord s jednotlivymi oblastmi péce o plody
i déti se srde¢nimi vadami a pfinést urcité navody na péci o déti se srde¢nimi vada-
mi a ptipadné vhodné doplnit jiz publikované poznatky.

Kniha je tak urc¢ena nejen odbornikiim v oblasti pediatrické kardiologie, ale také
neonatologtim, pediatrim, $iroké vefejnosti, rodi¢cim déti s vrozenymi srde¢nimi
vadami a studentim mediciny. Nas$im cilem je pfibliZit tuto slozitou problematiku
a nabidnout ¢tenafim uzite¢né informace, které jim pomohou lépe porozumét dia-
gnodze a lé¢ebnym postuptim. Véfime, Ze tato publikace prispéje k dal$imu a lepsimu
pochopeni vrozenych srde¢nich vad a podpofi informovanost nejen mezi zdravotni-
ky, ale i v $irsi spole¢nosti.

Za kolektiv autorii
Jan Pavlicek
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Jak knihu cist?

Publikace obsahuje fadu informaci, které se nékdy mohou jevit jako prili§ rozsah-
1é nebo pro urcity typ Ctenare zbytné. Snahou knihy je uchopit dostupné poznat-
ky o vrozenych srde¢nich vadach, véetné komplexné prostudované epidemiologie
a etiologie, popsat nejen izolované vady, ale i souvisejici onemocnéni, ktera casto
komplikuji ptistup a péci o takto postizené dité.

Jist¢ se najdou ctenari, ktefi nepotiebuji takto rozsahlé texty ¢i analyzy, proto
autorfi pripravili ,,boxovy® systém k usnadnéni ¢teni vech kapitol. Vhodné obecné
souhrnné poznatky jsou umistény ve svétle modrych boxech, které jasné vymezuji
problematiku nebo prinaseji urcity souhrn. Pro vhodna klinicka doporuceni, klinic-
ké poznamky nebo souhrny, které by mohly byt diilezité pro praxi, jsou pfipraveny
boxy se svétle zelenym pozadim. Po jejich precteni ¢tenar ziska ramcové kompletni
informace o ohrani¢eném tématu nebo patologii s klinickym zaméfenim.

Pro usnadnéni orientace v podrobném obsahu kapitoly provézeji, vétsinou v tivo-
du problematiky, ,ndvodné mapy*, které ¢tenari napovidaji, jaka zakladni fakta nebo
oblasti jsou v kapitole obsazeny. Pro zcela kompletni informace pak slouzi cely bézny
text.

Ve specialni ¢asti 1, zamérené na jednotlivé typy VSV, se v zavéru kazdé specifiko-
vané vady objevuji ¢tyfi oranzové boxy (doporuceni pro identifikaci, sledovani pred
intervenci, indikace k intervenci a sledovani po intervenci). Je potteba fici, ze jde
pouze o navrhy nebo zpracované zkusenosti autor, ptipadné o zaclenéni zkusenosti
jinych pracovist nebo literarnich poznatkil. Zcela jisté se mohou pristupy lisit jak
v ramci Ceské republiky, tak mezi pracovisti ve svété. Nic v této knize nelze povazovat
za dogma, v8e urcité snese kritiku, upfesnéni nebo navrhy na jiny postup. Texty jsou
doplnény o doporucujici algoritmy a schémata, pro néz plati vyse uvedené.

Piejeme s knihou pékny ¢tenarsky zazitek a doufame, ze pfinesené informace bu-
dou alespon trochu uzite¢né jak odborné, tak laické verejnosti.

Za kolektiv autorii
Jan Pavlicek



Podékovani

Na tomto rozsahlém dile se podilela fada odbornikt napfi¢ medicinskymi obory, je-
jichz zku$enosti, znalosti a nasazeni vyznamné prispély k jeho vzniku. Radi bychom
podékovali véem spoluautoriim jednotlivych kapitol za jejich peclivou praci, odbor-
ny pristup a ochotu podélit se o své cenné poznatky z klinické praxe i vyzkumu.

Zvlastni podekovani patii vSéem odbornikiim, ktefi ndm poskytli cenné konzul-
tace, sdileli klinické zkusenosti a piispéli k vyvazenému a prakticky vyuzitelnému
obsahu této publikace.

Dékujeme také vSem lékarskym, oSetfovatelskym i ostatnim tymim, které se ka-
zdodenné podileji na komplexni péci o déti s vrozenymi srde¢nimi vadami. Jejich
prace je nepostradatelnou soucasti 1é¢by i podpory rodin.

Dile bychom radi podékovali za laskavé poskytnuti obrazovych materiald, foto-
grafii, ilustraci a 1ékatskych kreseb, které obohatily obsah této knihy a prispély ke
srozumitelnosti i didaktické hodnoté jednotlivych kapitol. Zvlastni podékovani patii
panu profesoru Pavlu Z&ckovi za zhotovent ilustraci pouzitych ve vétsiné kapitol spe-
cialni ¢asti vénované typim VSV a pani docentce Jané Rubackové Popelové za las-
kavy souhlas s jejich prevzetim z jeji monografie Vrozené srde¢ni vady v dospélosti.

Za poskytnuté obrazové materidly dale dékujeme témto lékaftim: MUDr. Jané
Svitilové (Klinika zobrazovacich metod 2. LF UK a FN Motol a Homolka, Praha),
doc. MUDr. Viktoru Tomkovi, Ph.D. (Détské kardiocentrum 2. LF UK a FN Motol
a Homolka, Praha), doc. MUDr. Peteru Olejnikovi, PhD. (Detské kardiocentrum,
Nérodny astav srdcovych a cievnych chorob, Bratislava), doc. MUDr. Ondfeji Ma-
ternovi, Ph.D. (Détské kardiocentrum 2. LF UK a FN Motol a Homolka, Praha),
MUDr. Sylvii Krupickové (Royal Brompton Hospital, London, UK), RNDr. Alfonsi
Balcarovi a celému kolektivu Oddéleni 1ékarské genetiky FN Ostrava.

Editor dékuje za technickou podporu pfi formatovani tabulek, navrzich grafické
struktury a pfedbézné organizaci obsahu, ktera byla ¢aste¢né realizovana s vyuzitim
nastroji umélé inteligence (napf. ChatGPT). Veskery odborny obsah, interpretace
dat a kone¢né formulace textu v$ak byly vytvoreny autory, ktefi za né nesou plnou
odpovédnost.

Zvlastni podékovani patti vydavatelstvi Grada za moznost publikovat tuto odbor-
nou monografii v rozsahu, ktery odpovida $ifi zpracovavané problematiky. Velmi si
vazime vstticného pristupu, trpélivé spoluprace a redakéni podpory, které prispély ke
vzniku této publikace v jeji soucasné podobé.

Na zavér dékujeme nasim rodinam a blizkym za trpélivost a podporu béhem prace
na této knize.

Ostrava, srpen 2026
Jan Pavlicek
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Uvod
Jan Pavlicek

vevs

Vrozené srdecni vady jsou nejcastéjsi vrozenou anomalii v lidské populaci. U pfi-
blizné 1 % zivé narozenych déti se vyskytuje srde¢ni vada, coz z téchto typt vad ¢ini
zavazny medicinsky, ekonomicky i spolecensky problém. Predstavuji $iroké spekt-
rum onemocnéni od jednoduchych defekti, které jsou klinicky i hemodynamicky
nevyznamné, aZ po zavazné srde¢ni malformace vyzadujici chirurgickou nebo inter-
venéni 1é¢bu jiz v prvnich dnech Zivota.

Etiologie téchto vad je i nadale oznacovana jako multifaktoridlni - zahrnuje ge-
netické predispozice, environmentalni faktory a komplexni interakce mezi nimi.
Genetické patogenni varianty mohou postihovat klicové signalni drahy fidici vyvoj
srdce, coz vede k defektlim v jeho struktufe a funkci. Zaroven se stale vice ukazuje,
ze epigenetické mechanismy hraji vyznamnou roli v regulaci genové exprese béhem
embryonalniho vyvoje srdce. K environmentalnim faktorim pfispivajicim k rozvoji
srde¢nich vad patfi napfiklad matefské infekce béhem téhotenstvi, expozice toxic-
kym latkdm, nedostate¢na vyziva ¢i uzivani nékterych 1ékt a drog.

Prestoze presny vznik mnoha vad stale neni plné objasnén, pokroky v genetice
a molekularni biologii umoznuji stale hlubsi porozuméni jejich vzniku a lepsi iden-
tifikaci rizikovych faktort. Diky modernim metodam, jako je sekvenovani celého
genomu, analyza genovych patogennich variant ¢i vyuziti modelovych organismd,
1ze 1épe pochopit patofyziologii téchto vad a identifikovat genetické a epigenetické
zmény, které se na nich podileji. Tento vyzkum pfindsi nové moznosti nejen v dia-
gnostice, ale i v budouci terapii.

Diky rozvoji prenatalni diagnostiky a genetickych metod se dnes lékati mohou za-
méfit nejen na v¢asnou detekci, ale i na prevenci nékterych srde¢nich vad. Budoucim
cilem je identifikace genetickych patogennich variant a epigenetickych vlivi, které
by mohly prispét k presnéjsi predikci a vyvoji personalizované 1écby. Moderni zob-
razovaci metody, jako je fetdlni echokardiografie ¢i magneticka rezonance, umoznuji
diagnostikovat srde¢ni vady a dalsi sdruzené patologie jiz béhem téhotenstvi, coz
vytvari prostor pro planovani optimalniho postnatdlniho managementu.

Postnatdlni péce o déti se srde¢nimi vadami zahrnuje $iroké spektrum pristupi, od
konzervativniho sledovani az po urgentni chirurgické nebo katetriza¢ni intervence.
Bezprosttedné po narozeni je zasadni rychlé stanoveni diagnézy a posouzeni hemo-
dynamické stability novorozence. U nékterych kritickych vad je nezbytné okamzité
zahajeni farmakologické 1é¢by a chirurgicky zakrok v prvnich dnech nebo tydnech
zivota. Dlouhodoba péce zahrnuje pravidelné kardiologické kontroly, celozivotni sle-
dovani a v nékterych pripadech i opakované chirurgické nebo katetriza¢ni vykony.

V soucasnosti hraji dilezitou roli v diagnostice i planovani 1écby moderni zob-
razovaci metody. Pokroc¢ilé echokardiografické pristroje umoziluji detailni zobraze-



ni morfologie i srde¢ni funkce, vyznamné postaveni ma dnes srde¢ni magneticka
rezonance a vypocetni tomografie. Rozviji se virtualni 3D modelovani srdce, které
napomaha lep$imu porozuméni prostorovym vztahim a usnadnuje tymové plano-
vani chirurgickych a intervenc¢nich vykond. Nedilnou soucdsti komplexni péce je
také détska arytmologie, ktera zahrnuje diagnostiku a 1é¢bu poruch srde¢niho rytmu
vcetné implantace kardiostimulatorti a resynchroniza¢ni terapie.

Multidisciplinarni ptistup zahrnuje tzkou spolupraci specialistli z riznych obort.
Kli¢ovou roli hraji détsky kardiolog, détsti kardiochirurgové, intervenéni kardiolo-
gové a intenzivisté, ktef1 zajistuji akutni i planované intervence a dlouhodobé sledo-
vani. Radiologové a specialisté na zobrazovaci metody prispivaji k presné diagnosti-
ce a pfedopera¢nimu planovani. Anesteziologové a peroperacni tymy jsou nezbytni
pti provadéni invazivnich vykoni. Détské sestry, fyzioterapeuti, nutri¢ni terapeuti
a psychologové hraji vyznamnou roli v rehabilitaci a podpore vyvoje ditéte. V radé
pripadt je zapojen také klinicky genetik, socialni pracovnik a specialisté na paliativni
péci. Dtlezitou roli hraje primarni pediatricka péce. Prakticky lékat pro déti a dorost
zajistuje kontinuitu sledovani mimo specializovana centra, podili se na v¢asné de-
tekei klinickych zmén, sledovani rastu, prevenci infek¢nich komplikaci a koordinaci
péce mezi rodinou a specialisty.

Komplexni péce, vysokd uroven détské kardiologie a kardiochirurgie, moderni
zobrazovaci techniky a efektivni spoluprace mezi jednotlivymi odbornostmi zasadné
prispivaji k celkovému zvySovani kvality Zivota déti s vrozenymi srde¢nimi vadami.
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1 Epidemiologie vrozenych
srdecnich vad

Pavlina Kucharovd, Hana Tomdskovd

Vrozené srde¢ni vady (VSV) predstavuji nejcastéjsi skupinu vyvojovych vad.

Jde o nejcastéjsi morfologické vrozené anomalie postihujici priblizné 1 % popu-
lace. V Ceské republice tvoti vrozené vady obéhové soustavy piiblizné 35-40 %
vSech registrovanych vrozenych vad.

Incidence
Terminy —<
Prevalence
Uvod do epidemiologie vrozenych srde¢nich vad

Vlyskyt vrozenych srdecnich vad ve svété

[ Epidemiologie VSV

Vyskyt vrozenych srdegnich vad v Ceské republice

Vlyskyt srdeénich vad a vztah k prenatalni diagnostice

Trendy a perspektiva

Schéma 1.1 Schéma hlavnich tematickych okruhd kapitoly o epidemiologii vrozenych srde¢nich vad
VSV — vrozend srde¢ni vada

Schéma 1.1 znazornuje hlavni tematické okruhy kapitoly o epidemiologii vroze-
nych srde¢nich vad.



VROZENE SRDECNIVADY V KLINICKE PRAXI

1.1 Incidence a prevalence

V registrech, studiich i v této knize se ¢asto vyskytuji dva terminy - incidence a pre-

valence - a je potfeba vysvétlit jejich rozdil. Incidence a prevalence jsou dva zakladni

epidemiologické ukazatele pouzivané k méfeni frekvence vyskytu onemocnéni v po-
pulaci. Ve vztahu k vrozenym srde¢nim vaddm a détské populaci plati:

 Incidence - udava pocet novych ptipadt vrozenych srde¢nich vad v uréité popu-
laci za urcité casové obdobi (napiiklad obvykle za rok). Je to mira, ktera rika, jak
Casto se sledované onemocnéni nové objevuje. Incidence vrozenych srde¢nich vad
8 na 1 000 zivé narozenych déti ro¢né znamena, ze kazdoro¢né se vrozena srde¢ni
vada nové diagnostikuje u 8 déti z kazdych 1 000 narozenych déti.

o Prevalence - udava celkovy pocet déti s vrozenou srde¢ni vadou v populaci v ur-
¢itém Case, bez ohledu na to, kdy byla vada diagnostikovana. Prevalence zahrnuje
jak nové diagnostikované pripady, tak i ty, které byly diagnostikovany v minulosti
a stdle ziji. Napriklad, pokud by byla prevalence vrozenych srde¢nich vad u déti
ve véku do 5 let 12 na 1 000, znamenalo by to, zZe ve sledované populaci je 12 déti
s vrozenou srde¢ni vadou na kazdych 1 000 déti v této vékové kategorii.

Nejpouzivanéjsim meétitkem vyskytu VSV je prevalence na 1 000 Zivé narozenych
déti. V textu je vyskyt vétsinou vyjadien prevalenci. Pokud je jasné definovana inci-
dence, je to v textu specifikovano. U vrozenych srde¢nich vad je prevalence obvykle
vy$si nez incidence, protoze zahrnuje i pacienty, kteti se s vadou narodili dtive a stale Ziji.

Kli¢ové rozdily:

« Incidence se vztahuje pouze na nové pripady v ur¢itém ¢asovém obdobi a uzi-
va se pro sledovani trendu a pric¢in vzniku téchto onemocnéni.

 Prevalence zahrnuje vSechny existujici ptipady v daném okamziku a vyuziva

se k planovani zdravotni péée pro pacienty s vrozenymi srde¢nimi vadami.

1.2 Uvod do epidemiologie vrozenych srdeénich vad

Podle odhadu Svétové zdravotnické organizace celosvétove kazdy rok zemrte 240 000
novorozencti a 170 000 déti ve véku od 1 mésice do 5 let v diisledku vrozenych vad
a jedna se tedy o hlavni pri¢inu morbidity a mortality v raném véku. Nejcastéjsi-
mi zavaznymi vrozenymi vadami jsou srde¢ni vady a vady neuralni trubice. Tyto
vady mohou byt vysledkem jednoho nebo vice genetickych, infekénich, nutri¢nich
nebo environmentalnich rizikovych faktort.. A¢koliv jsou znamy komplexni gene-
tické a environmentalni interakce, vét$ina vrozenych poruch md neznamé priciny,
véetné vrozenych srde¢nich vad.

Vrozena srde¢ni vada je obecny termin pro strukturalni abnormalitu srdce a/nebo vel-
kych cév, kterd vznika béhem nitrodélozniho vyvoje a je pfitomna pfi narozeni. Embryo-
nalni vyvoj srdce je slozity a presné koordinovany proces (viz kapitolu 4), ktery muize byt
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Vazeni Ctenéfi, prave jste docetli ukazku z knihy Vrozené srdecni vady v klinické praxi.
Pokud se Vam ukazka libila, na nasem webu si miiZete zakoupit celou knihu.



