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Seznam zkratek

Seznam zkratek

0,0, nadéje za doziti pfi narozeni a ve véku 65 let

ACE Averse Childhood Experiences (studie)

ADD syndrom snizené pozornosti (Attention Deficit Disorder)

ADHD hyperkineticky syndrom, porucha pozornosti s hyperaktivitou
(Attention Deficit/Hyperactivity Disorder)

ADPKD autozomalné dominantni polycystické onemocnéni ledvin (Autosomal
Dominant Polycystic Kidney Disease)

AIDS syndrom ziskaného selhani imunity (Acquired Immune Deficiency
Syndrome)

AISS Anatomic Index of Injury Severity

ALSPAC Avon Longitudinal Study of Parenthood and Childhood (Avonska
longitudinalni studie rodicovstvi a détstvi)

AMC amniocentéza

APHEA Agency for Public Health Education Accreditation (Belgie)

ARPKD autozomalné recesivni polycystické onemocnéni ledvin (Autosomal
Recessive Polycystic Kidney Disease)

AS Aspergertiv syndrom

ASPHER Asociace $kol vefejného zdravotnictvi evropského regionu (Association
of Schools of Public Health in the European Region)

CAH kongenitalni adrenalni hyperplazie (Congenital Adrenal Hyperplasia)

CC kordocentéza

CEHAPE Strategie Zivotni prostfedi a zdravi déti (Children’s Environment and
Health Action Plan for Europe, WHO)

CESD nemoc ze stfaddni esteru cholesterolu (Cholesteryl Ester Storage
Disease)

CF cystickd fibroza

CINDI Integrovany intervenéni program prevence a podpory zdravi
(Contrywide Integrated Noncommunicable Diseases Intervention
Programme)

CNS centralni nervova soustava

CP Cizinecka policie

CPT karnitinpalmitoyltransferaza

CSc. kandidat véd

CVS odbér choriovych klkii (Chorionic Villus Sampling)

CGPS Ceska gynekologicka a porodnicka spole¢nost

CLS JEP Ceska lékatskd spole¢nost Jana Evangelisty Purkyné

CNR Ceska nérodni rada

CR Ceska republika

CSFR Ceska a Slovenskd Federativni Republika

CSSR Ceskoslovensk4 socialisticka republika

CSU Cesky statisticky utad
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Uvodni slovo

Uvodni slovo

Kdyz v letech 1997 a 1998 pripravoval profesor Jiti Dunovsky (1930-2015) dosud po-

sledni knizni publikaci k socialni pediatrii, pozddal mne, abych do ni napsal posledni

kapitolu. Rikal: ,Nyni pise$ kapitolu posledni, abys pristé jiz psal kapitolu prvni...

A tak, védom si tohoto poselstvi svého ucitele, jsem se pokusil na néj navazat. Jak se

mi to podafilo, to necht posoudi ¢tenafi ze vsech oblasti Zivota nasich déti. Pfi psani

této knihy jsme se snazili zachovat nékolik dle nas zasadnich pravidel.

= S vyjimkou posledni kapitoly jsme vychdzeli témét vyhradné ze zdroji neinter-
netovych, nebot témér ke kazdé kapitole existuje dostatek literarnich prament.

= Ikdyzjde o publikaci pfedevsim pro ceské a slovenské ¢tenate, chtéli jsme do prace
vnést také zahrani¢ni témata a prvky, aby si ¢tenaf uvédomil nejen rozmanitost a $iti
oboru, ale také skute¢nost, ze v§ude neziji déti v takovych podminkéch jako u nas.

= Pokusili jsme se alespon dilem vytvorit novy pohled na socidlni a preventivni pe-
diatrii tak, jak je v soucasnosti chapana v celosvétovém méritku a pojeti. Uz i ko-
legové z ,némecky mluvicich zemi“ prechdzeji na koncept verejného zdravotnictvi
(public health).

= Ke kazdé kapitole je vytvoren vlastni prehled literatury, z niz jsme Cerpali.

= Nez jenom popisovat stacionarni data, snazili jsme se v jednotlivych kapitolach
popsat predevs$im trendy a vyvoj.

= Jsme si védomi, Ze schvaleny rozsah stranek nim neumoznuje prilis se ve vybranych
tématech v jednotlivych kapitolach ,rozepisovat® a také Ze jsme vSechna témata
ani do knihy nemohli zahrnout - jde tedy opét o jakési ,vybrané kapitoly*, jako
v ptipadé dosud posledni velké publikace ze socidlni pediatrie prof. J. Dunovského
a kolektivu z roku 1999.

= Jisté by v kazdé kapitole mohla byt rada dalsich odkazt, které prokazatelné existuji
a z valné ¢asti je mame k dispozici, ale to bychom nikdy nemohli knihu dokon¢it.
Museli jsme si vzdy ke kazdé kapitole rici: ,, A ted uz dost, dalsi informace tam jiz
nedavejme..."

doc. MUDr. Lubomir Kukla, CSc.
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Vyvoj a pojeti socialni pediatrie v Ceské republice

1 Vyvoj a pojeti socialni pediatrie v Ceské republice
Lubomir Kukla
Socidlni pediatrie v Ceské republice prodélala ve svém vyvoji &tyti zakladni etapy.

Prvni etapa

Nézev pediatrie (pais - dité, iatreia — 1é¢eni) se objevuje poprvé v 18. stoleti, i kdyz
zpravy o léCeni déti a jejich oSetfovani jsou velmi staré a datuji se do doby dvou tisic
let pred nasim letopodtem. Samostatnym oborem se pediatrie stiva pomérné pozdé,
teprve v 19. stoleti, a to vydélenim z interni mediciny.

Prvni détskd nemocnice vznikla v PatiZi v roce 1802, u nas v Praze v roce 1842,
v Brné v roce 1846 a v Bratislavé o 7 let pozdéji, v roce 1853.

Pro vyvoj pediatrie mély vyznam nalezince, instituce uréené détem, které nemohli
rodic¢e sami vychovavat — byly to predevsim déti narozené mimo manzelstvi. V na-
lezincich byly déti osetfovany nékolik mésicti a poté predavany do péstounské péce.
V Praze byl nalezinec zalozen jiz v roce 1602 a na jeho zédkladech vznikla v roce 1882
klinika pro kojence.

Samostatné détské kliniky na prazské lékarské fakulté byly konstituovany jiz
v 19. stoleti, tedy dfive nez v fadé dalsich evropskych zemi. Zvlastnosti Prahy bylo,
ze méla dvé détské kliniky: vedle té pro kojence jesté samostatnou kliniku pro vétsi
déti. V Brné vznikla détska klinika pod vedenim akademika Otakara Teyschla. Po roce
1945 postupné vznikaly détské kliniky v Hradci Kralové, v Olomouci, Plzni, Kosicich,
Martine atd.

V roce 1951 zacala v Praze ptisobit Fakulta détského 1ékarstvi a v roce 1952 byly
ustaveny pediatrické sméry studia v Bratislavé a v Brné.

K pfednim predstaviteliim détského lékarstvi u nas patti prof. Jifi Brdlik (1883-
1965), z jehoz kliniky vysla fada vedoucich pediatrickych pracovnikd, akademik Otakar
Teyschl (1891-1968), ktery zpracoval jednu z prvnich podrobnych ucebnic pediatrie,
a prof. Josef Svejcar (1897-1997).

Nové obdobi v nasi pediatrii je oramovano rokem 1971, kdy zahdjila ¢innost nové
zbudovana fakultni nemocnice v Motole, ktera se orientuje predev§im na obdobi dét-
ského véku.

Nesmime zapomenout také na vyznam pediatrickych kateder institutt pro dalsi
vzdéldvéni 1ékait a farmaceutd a na vyzkumné tstavy pediatrické - Ustav pro péci
o matku a dité v Praze, Vyzkumny ustav pediatricky v Brné a Ustav vyzkumu vyvoje
ditéte pri fakulté détského lékarstvi UK v Praze-Motole (Housték a kol., 1976).

Détské [ékarstvi je zakladni lékatsky obor. Zabyvd se vyvojem ¢lovéka od jeho na-
rozeni do dospélosti. Vychdzi z védeckych poznatkil o riistu a vyvoji détského orga-
nismu - télesném, dusevnim, socidlnim, emocionalnim, imunologickym atd. Studuje
vlivy, které jej ptiznivé ovliviuji nebo naopak narusuji, opira se i o znalost prosttedi,
ve kterém dité Zije. Jsou sledovany vlivy socialni (bida, hmotny nedostatek) na vyso-
kou nemocnost a umrtnost, resp. neprtiznivy vyvoj zdravotniho stavu détské populace
jako celku, predev$im v socioekonomicky slabych rodinach.

V této souvislosti je tfeba uvést také détskou praci, kterd byla v historii bézna.
Dlouholety boj za odstranéni détské prace skon¢il vitézné koncem 19. stoleti pozadav-
kem jejiho obecného zakazu. Pozdéjsi pravni formulace nasly sviij mezindrodni odraz
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v Zenevské deklaraci prav ditéte z let 1923-1924 a posléze také v Charté prav ditéte
OSN z roku 1959. Stanovenim potteb ditéte v oblasti télesné, dusevni i spolecenské
presahl tento boj ptivodné zamysleny ramec a prispél k pozdéjsi formulaci prav ditéte
ve spole¢nosti. Podil lékatt v tomto boji byl vyznamny.

Pediatrie tak dostala do vinku také spoluucast na feseni problému spojenych s po-
stavenim ditéte ve spole¢nosti. Sama pak postupné prosazovala zajem spole¢nosti
na péci o zdravy vyvoj ditéte a boji proti jeho porucham.

Kromé klasické pediatrické péce (diagnostiky a terapie) se objevuje dalsi okruh
problému, na néz (kurativni) pediatrie navazuje. Jde o neptiznivé spolecenské posta-
veni déti, které pro néjaky svij nedostatek (vrozeny nebo ziskany) pottebuji zvlastni
pomoc spole¢nosti. Jsou to déti s postizenim, opusténé, nemanzelské, nechténé ¢i jinak
ohrozené. V dnesni terminologii dle Svétové deklarace prav ditéte jde o déti ve zvlast
obtiznych situacich.

Prototypem névaznosti pediatrické péce na pééi spole¢enskou je péce o déti opus-
téné a osifelé. Historie zde sahd az do sttedovéeku.

Pediatrie se dale podili na péci o déti jinak ohrozené a podle posledni nomenklatury
s postizenim (télesnym, psychickym, senzorickym, kombinovanym), déti chronicky nemoc-
né a dalsi. Kromé odborné ¢innosti diagnostické, terapeutické, rehabilita¢ni a preventivni
se pediatrie zajimd také o socidlné-pravni postaveni téchto déti a ochranu jejich zajma.

Vsechny tyto vy$e uvadéné okruhy a proudy se postupné podileji na rozvoji dét-
ského lékatstvi jako samostatného oboru.

Druha etapa

S rozvojem pediatrie (kurativni, preventivni apod.) se stale vice rozviji potteba inte-
grace celkové péce o déti ve spole¢nosti. S hlubsim poznavanim a chapanim somato-
psychické jednotky organismu a jeho interakce s bliz$im i vzdalenéj$im prostfedim
se za¢ind rysovat vyznam spolecenskych faktort pro zdravi ¢lovéka a ditéte zvlast.

Grothjan v Némecku po zacatku 20. stoleti napsal rozsédhlé dilo Socidlni patologie
(Grothjan, 1912), v némz spojil ptistupy klinické a individualni se spolecenskymi jak
z hlediska kurativy, tak prevence i uspotradani zdravotni péce, tak aby slouzily ve pro-
spéch vSem - zdravym, nemocnym, postizenym i détem. Pfi postupné specializaci
jednotlivych pediatrickych disciplin jiz neni vZdy mozné nachdzet a plné zajistovat
zadouci ndvaznost mezi nimi a integrovat je do celkové péce o dité. Integrujicim ¢inite-
lem je zde novy samostatny podobor pediatrie: pediatrie socialni. Ta jednak akcentuje
v pediatrii onen socialni rozmér zdravi a nemoci ditéte ve vech jeho rovinach, jednak
ji slouzi jako komunikujici ¢initel s ostatnimi obory péce o dité.

Pojem socidlni pediatrie se rozsifuje a zvlasté se uziva od roku 1962. V ramci Me-
zinarodniho pediatrického kongresu v Lisabonu se o socialné-pediatrickych problé-
mech zacalo vazné diskutovat a byla jim vénovana teoreticka i prakticka pozornost.
V té dobé bylo také napsano nékolik monografii ¢i stati v pediatrickych ucebnicich.
Od pocatku se rovnéz ukazaly rozdilné pristupy k tomuto oboru, které do zna¢né miry
vychézely a vychazeji ze spolecenského zfizeni té které zemé a pojeti a usporadani
zdravotni a socidlni péce v ni.

Socialni pediatrie byla ptivodné chapana jako metoda prace pediatra (nyni praktic-
kého lékare pro déti a dorost), ktery pri znaéné medikalizaci svoji ¢innosti pti nefun-
gujicim systému socialni péée nedokazal poznat nefunkéni rodinu. Proto byla vyvijena
maximalni snaha o pouceni pediatri, jak poznat dysfunkéni rodinu, jak ji navstévovat
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(v¢etné sestry), znat socidlni aspekty péce o déti, ndroky na davky a sluzby pro déti

s postizenim, védét, kam hlésit problémové rodiny, aktivizovat spolupraci s organy

péce o dité apod. V pojeti socialni pediatrie u nds jsou v té dobé dva hlavni proudy:

= jeden, ktery fika, Ze socidlni pediatrie neni samostatnym védnim oborem, nybrz
je soudasti pediatrie. Chape ji jako pristup, aspekt pediatrické prace (viz prace Mi-
chali¢kové, Berfenstama, Czernaka, Nitsche a dal$ich).

= druhy proud v chapani socialni pediatrie je ten, ktery ji jasné bere jako samostatny
védni obor: Debré (1963), Hellbriigge (1981), Kéhler, Dunovsky (Dunovsky a Sto-
linovd, 1979; Dunovsky a Eggers, 1989; Dunovsky a kol., 1999) a dalsi. Debré, a¢
déli pediatrii na kurativni, preventivni a socialni, jde jesté dale a chdpe socialni
pediatrii jako pediatrickou filosofii a poklada ji za souhrn spole¢enského usili pro
dobro déti. Hellbriigge dal socialni pediatrii klinicky obsah, orientovany prede-
v$im na ¢asnou vyvojovou diagnostiku postizeni u déti, jejich rehabilitaci a 1é¢bu
(viz vytvoreni celé soustavy détskych center v Némecku).

Dalsim dtivodem pro vy¢lenéni socidlni pediatrie jako samostatného oboru je jeji
vyuka a zptisob preddvani poznatki. Zvlasté postgradualni vzdélavani vyzaduje sa-
mostatné zaméreni po strance obsahové i metodické.

Vedle vyuky se zdtiraziuje také vyznam védeckého badani na poli socidlni pedi-
atrie. Zde sehrdl vyznamnou roli predev$§im Debré zalozenim Centre Internationale
de IEnfance, jehoz ¢innost znamenala velmi mnoho pro rozsifeni socialni pediatrie
v fadé zemi Evropy a Afriky. Nastésti Ceskoslovensko se od samého za&itku, pies viech-
ny obtiZe a namitky proti komunikaci se zahrani¢im, aktivné podilelo na vzdélavaci
¢innosti tohoto centra, které podporovalo socidlni pediatrii, aby nebyla chapéna jako
odnoz socialniho 1ékarstvi. V tomto centru vznikly také prvni monografie socialni
pediatrie (Mande et al., 1972).

Socidlni lékafstvi bylo v té dobé chapano jen jako organizace a fizeni zdravotnic-
tvi, a to navic direktivniho charakteru. Svoji nezastupitelnou roli v této dobé sehrél
prof. Michel Manciaux.

V USA se socialni pediatrie konstituuje spise jako Community Pediatrics (komu-
nitni pediatrie), nékde jako preventivni pediatrie. V souvislosti s velkym rozvojem péce
o déti tyrané, zneuzivané a zanedbavané se dokonce formuje jako forenzni pediatrie.
Jeji obsah a napln je velmi blizky nasemu pojeti socidlni pediatrie a jeji Gcasti pti fe-
$eni problému déti postizenych timto syndromem.

Treti etapa
V roce 1968 se podatilo prof. Svejcarovi (Svejcar, 1968) ziidit oddéleni socialni pe-
diatrie na katedfe pediatrie 1. 1ékatské fakulty Univerzity Karlovy v Praze, kde byla
jednak prakticka ¢ast (socialné-pediatricka poradna) a jednak teoretickd a védecko-
-vyzkumna baze, tj. Védecko-vyzkumna laborator preventivni a socidlni pediatrie pri
katedre pediatrie ILF, kde svoje znalosti a zku$enosti v roce 1987 poprvé Cerpal také
hlavni autor této knihy. Hlavnim tikolem tohoto socialné-pediatrického oddéleni ILF
bylo soustavné vzdélavani v socialni pediatrii — nejprve détskych lékari a pak dalsich
odborniki podilejicich se na péci o dité.

Na tomto pracovisti vznikla fada studii i vyzkumi, z nichZ nejdalezitéjsi bylo vy-
pracovani nové koncepce preventivnich prohlidek i rozpracovani rozsdhlého longitu-
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dinalniho vyzkumu s ndzvem ,,Prevence, detekce a terapie postizeni u déti“. Bohuzel
se zru$enim laboratore ztstalo z nesmirné cennych materialti pouhé torzo.

Kromé toho odtud vysla také prvni samostatna monografie Socidlni pediatrie (Du-
novsky, 1989). (Uplné prvni prace z preventivni a socidlni pediatrie v rozsahu 120 stran
vysla z pera prof. Svejcara a prof. Brdlika v roce 1928 jako souc4st ucebnice Pediatrie;
Svejcar, 1968.) Rozvijela se také tizka mezinarodni spoluprace nejenom na trovni me-
zindrodnich organizaci, ale také na Grovni spoluprace s fadou vyznamnych odborniki.

Ctvrta etapa

Zasluhou hlavniho autora této knihy vzniklo v Brné v roce 1987 na ptidé tehdejsiho Vy-
zkumného ustavu pediatrického oddéleni preventivni a socidlni pediatrie, jediné svého
druhu v republice. Bylo to jediné pracovisté, které se po zruseni vyse uvedené laboratore
vénovalo tviiréi badatelské praci a fesilo ojedinély projekt Svétové zdravotnické organi-
zace s nazvem ELSPAC - European Longitudinal Study of Pregnancy and Childhood,
tj. Evropska dlouhodoba studie téhotenstvi a détstvi (Kukla a Bouchalova, 1992). V roce
2002, kdy byl zrusen Vyzkumny tstav zdravi ditéte v Brné, preslo toto pracovisté pod
Lékarskou fakultu MU, kde se na projektu ELSPAC déle pracovalo az do konce roku 2011.
V nasledujicim roce se projekt podarilo zachranit zasluhou moudrych lidi na Ptirodo-
védecké fakulté MU - pracovisti RECETOX - a projekt pokracuje na tomto pracovisti.

Po mnoha letech bojt vznikla na ptidé odborné pediatrické spole¢nosti Ceské 1¢-
katské spole¢nosti Jana Evangelisty Purkyné v roce 1990 sekce socialni pediatrie, kterd
navézala na v§e pozitivni z minulosti, a v roce 1992 vznikla samostatna odborna Spo-
le¢nost socialni pediatrie CLS JEP, kterd vytvotila koncepci oboru a snaZi se prosadit
obor jako samostatny, nikoliv jako soucast pediatrie.

Jeho podil v pre- i postgraduu se rozsitfuje. Hledaji se cesty k prosazovani vyuky
oboru i na nelékarskych fakultach (Pedagogicka fakulta, Filozoficka fakulta, Fakulta
socidlnich studii MU v Brné) apod. Vznikla samostatna Jihoceské univerzita v Ces-
kych Budéjovicich a v jejim ramci Zdravotné socialni fakulta, jejiz naplni je predevsim
socidlné-pravni aspekt v pé¢i o populaci.

Je tfeba zdiiraznit jesté jeden vyznamny aspekt socialni pediatrie, totiz aspekt cito-
vy a mravni, ktery bezprostredné souvisi s nejdtilezitéj$sim tikolem pediatrie a kazdého
détského lékare — byt obhajcem a ochrancem ditéte, jeho potteb, pozadavki a prav
v kazdé situaci, tj. chranit zajmy a blaho ditéte.

Vyznamnou pozornost vénuje socialni pediatrie implementaci Umluvy o pravech
ditéte, Svétové deklarace o preziti, ochrané a rozvoji ditéte do celého systému péce
o dité, a to téZ v bezprostfedni navaznosti na vytvareni soustavy celé fady nevladnich
organizaci (UNICEF, DCI apod.) a se snahami navazat jejich u¢innou spolupraci
s vladnimi organizacemi (kap. 20). Svoji vyznamnou tlohu sehréla také aktivni Gcast
na vypracovani zprav o situaci déti v Ceské republice, z nichZ posledni a nejrozsdhlejsi
vypracoval hlavni autor této knihy ve spolupréci s doc. J. Kovarikem pod hlavickou
Ceského vyboru pro UNICEF, a to v ¢eské i anglické mutaci (Kovatik a Kukla, 1998).

V soucasné dobé se diskutuje stale castéji také na evropské urovni, zda pojem so-
cialni pediatrie spravné vystihuje to, co je naplni oboru, a zda nejde spise o tzv. public
health for children (resp. verejné zdravotnictvi pro déti, pripadné o détech). Zvlasté
v »anglicky mluvicich zemich® je tento nazor preferovan.

Z mezinarodniho hlediska je garantem ESSOP (Evropska spole¢nost socialni pe-
diatrie), ktera vsak nemad svoje ¢leny jen z Evropy, ale také z Ameriky, Australie, Asie
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a dalsich lokalit. V soucasnosti jiz byl jeji ndzev zménén na ISSOP (International
Society for Social Pediatrics and Child Health) se vSemi odpovidajicimi schvalovaci-
mi nalezitostmi.

V poslednich mésicich je i v Némecku nazirdna problematika socialni pediatrie
spole¢né s pediatrii preventivni a téz komplexnéji v souladu s ,,public health for
children®.

SOCIALNI PEDIATRIE A JEJI MISTO V MEDICINSKYCH VEDACH

Jak jiz bylo zminéno, byla dfive socidlni pediatrie u nas i v zahranic¢i (pfedevsim v né-
mecky mluvicich zemich) brana jako soucast pediatrie. Kdyz se v sou¢asnosti podiva-
me na vyuku socialni pediatrie v pregraduu v nasi zemi, zjistime, Ze pouze na LF MU
v Brné je socidlni pediatrie vyucovana v ramci pediatrie, a to formou tfihodinového
semindre. Budeme-li patrat dale, zjistime, Ze kazdd fakulta ma k tomuto oboru jiny
pristup. Studenti lékatskych fakult jsou s vyjimkou 1. LF UK v Praze s touto proble-
matikou jen velmi malo seznamovéni.

Stale vice je citit absence vlastniho zaméreni studentii na problematiku détského
véku, jak tomu bylo pred sametovou revoluci v roce 1989, kdy byla v Praze 2. LF celd
orientovana na problematiku détského véku a v Brné byl na tehdejsi lékarské fakulté
tzv. pediatricky smér. To znamena, Ze ¢ast studentt byla od 3. ro¢niku jiz pfimo za-
méfena na détskou problematiku.

Socialni pediatrie je v soucasnosti na lékarskych fakultach predndsena v ramci
verejného zdravotnictvi, socidlniho lékarstvi a preventivni mediciny, vét§inou vSak
jen okrajoveé.

Podivame-li se na napln oboru, jak ji prestavuje tato publikace, zjistime, Ze medi-
cinské védy jsou tu v tésném sepéti s verejnym zdravotnictvim, preventivni medicinou,
socialnim lékafstvim, lékarskou psychologii, psychiatrii, statistikou, epidemiologii
a dal$imi obory. Nesmime také zapominat na klicovou spolupraci predevsim s po-
rodnictvim (prenatdlni, resp. perinatdlni pediatrie) a na druhém vékovém konci s do-
rostovym lékarstvim. Pro vyvoj ditéte je velmi dilezity geneticky zaklad a pribéh
nitrodélozniho vyvoje. Stoupa vyznam genetiky a epigenetiky, prenatdlniho vyvoje
a jeho patologie i specialniho oboru perinatologie.

Z nelékarskych oborti nesmime zapomenout na pravo, demografii, socialni a spe-
cialni pedagogiku, socidlni patologii, ekonomiku a celou fadu dalsich obort.

V postgraduu je situace jesté problematic¢téjsi, protoZe soucasny systém je naprosto
neprehledny a chybi v ném vzdélavani ve vefejném zdravotnictvi, coz povazuji (L. K.)
za neuvéritelnou chybu téch, ktefi cely tento systém tvorili. Praxe ukaze, jak se tento
nedostatek projevi. Chci véfit, Ze vSechny snahy osobnosti v oboru povedou ke kyzené-
mu vysledku, tj. Ze bude verejné zdravotnictvi prijato opét jako zakladni obor, pfipadné
alespon atesta¢ni odbornost.
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Od biomedicinckého k psychosocialnimu chapani nemoci a zdravi

2 0d biomedicinského k psychosocialnimu chapani
nemoci a zdravi

Frantisek Schneiberg, Lubomir Kukla

Definice zdravi dle Svétové zdravotnické organizace, formulovand v roce 1948, ozna-
C¢uje zdravi jako stav plné télesné, dusevni a socialni pohody; nejde tedy jen o neptitom-
nost nemoci. Zaroven predklada velmi idealistické pojeti pojmu zdravi, ¢imz prispiva
ke dvéma podstatnym trendiim:

= konceptu podpory zdravi i v dobé nepritomnosti nemoci

= porozuméni spole¢nym vliviim somatickych, psychickych i socialnich procest

Diskuze o této definici stale pokracuje, stejné jako snaha uréit podstatné dimenze
zdravi. Tato snaha dospéla az ke zkoumdni nového pojmu , kvalita Zivota®

Mizeme také hovofit o tzv. subjektivnim zdravi (tedy o tom, jak se ¢lovék citi)
a objektivnim zdravi (jak umime prostfednictvim méfitelnych hodnot zdravi popsat).
Pojem ,,byt nemocny“ popisuje vnimani omezené pohody, zkusenost ztraty zdravi.
Naproti tomu ,,nemoc” je pojem uzsi a popisuje odchylny télesny ¢i dusevni stav, ktery
je objektivné prokazatelny. Tato nejasnost chapani mtize vyvolavat v diskusi mnoha
nedorozuméni.

Pokud zdravi chapeme jako funk¢ni normu, orientujeme se na to, zda je ¢lovék
schopen plnit dané ulohy ve své socialni roli. U déti to znamena, ze dosazeni kli¢o-
vych bodu vyvoje, zvladnuti vyvojovych etap, je nedilnou soucasti zdravi ditéte. Jde
tedy o vicedimenzionalni pojeti, k némuz patti kromé télesné pohody (télesna zdat-
nost, absence potizi), psychické pohody (radost, $tésti) a naplnéni socidlnich roli také
vitalita, seberealizace, spiritualni orientace atd.

Podpora zdravi souvisi s pochopenim zdravi jako nekonc¢iciho procesu. Je to ukol
pro kazdého ¢lovéka a v souvislosti s uvedenou definici stale nabyva na vyznamu. Vy-
vojové procesy lze zménit a jsou ovlivnitelné, z ¢ehoz vyplyva, ze védomymi zasahy
a zménénym jednanim miize kazdy ,,zlepsit® své zdravi.

Ottawska charta z roku 1986 definuje podporu zdravi jako proces, ktery dava véem
lidem vysokou miru svobody rozhodovat o svém zdravi a tim je posilovat. Jako za-
kladni okruhy, které jsou k tomu potfeba, uvadi:
= rozvoj zdravotni politiky orientované na podporu zdravi
= vytvoreni spole¢enského klimatu podporujiciho zdravi
= podporu spolecenskych aktivit zaméfenych na podporu zdravi
= rozvoj osobnich kompetenci
= novou orientaci zdravotnickych a podobnych sluzeb

Moderni vychova ke zdravi se zamétuje predev§im na ¢tvrty okruh. Individualni
zmény chovani se kognitivnim vnimdnim samotnym podafi jen zfidkakdy. Jde zpra-
vidla o zmény Zivotniho stylu, které souviseji velmi silné se socidlnimi zku$enostmi,
vnimanymi hodnotami, normami i zvyklostmi. Zptisoby chovani jsou v jedinci ¢asto
pevné zakotveny, takze se zdaji byt jen tézko ovlivnitelné. Tradi¢ni modely vychovy
a vzdélavani jsou proto nahrazovany koncepty posilovani motivace a rozvoje osob-
nich kompetenci. Opatfeni podporujici zdravi slouzi nejen k udrzeni ¢i navraceni
zdravi a posileni odpovédnosti kazdého jednotlivce, ale zabranuji také konkrétnim
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nemocem. Podpora zdravi na Grovni celé populace je ulohou ,vefejného zdravotnic-
tvi“ (public health).

Jako ,,nova morbidita“ (new morbidity) se v poslednich dekadach oznacuje pozo-
rovany vzestup chronickych zdravotnich potizi u déti spojeny s psychickymi vyvojo-
vymi poruchami. Jde o komplexni chronické zdravotni potize, jejichz symptomy lze
najit v mnoha funkénich oblastech. Maji svij ptivod zpravidla v ranych poruchach
psychosocialniho vyvoje a manifestuji se vyvojovym opozdénim, poruchami chovani
i somatickymi onemocnénimi, zvlasté obezitou, ale i celou fadou dal$ich psychoso-
matickych potizi. Piivod je vzdy multifaktorialni, ¢asto hraji roli konstitu¢ni faktory.
Mnohem vétsi roli vSak hraje stale vice prostredi, které dité obklopuje, stoupajici naroky
na schopnost prizptisobit se a na socidlni kompetence ditéte. Déti, které nedisponuji
dostate¢nou osobni vybavou, zvlasté kognitivnich schopnosti a resilienci, a které do-
stavaji jen malou rodinnou a socialni podporu a péci, maji velké riziko rozvoje téchto
komplexnich chronickych zdravotnich potizi.

Vyznam obklopujiciho prostredi ditéte pro vznik ,,nové morbidity* je zvlasté patrny,
jestlize respektujeme vyvojové potieby ditéte. Télesné zdravi predstavuje v uzs$im smyslu
jen jeden, i kdyz velmi dulezity, pozadavek pro zdravy vyvoj ditéte. K tomu pristupuji
pozadavky na vytvoreni stabilnich rodinnych a socialnich vztaht, na diferencovany emo-
cionalni vyvoj, na vychovu, ktera dava orientaci, podporuje nartistajici samostatnost, so-
cidlni participaci a prezentaci ve spole¢nosti a pristup ke kulture a vzdélani. Uskuteénéni
téchto pozadavkii umoziuje vytvoreni osobni identity, socidlni pohody a samostatnosti.
Uspokojeni téchto vyvojovych potreb ditéte zavisi na schopnostech rodict zajistit ditéti
nejen zakladni pé¢i, ale také pocit jistoty, dostatek podnéta, stabilni prostfedi, emo¢ni
vrelost. Moznosti rodict toto ditéti nabidnout jsou opét zavislé na celém kontextu zpuso-
bu Zivota rodiny. K tomu patfi zejména socialni integrace rodiny, ekonomické moznosti,
bydleni, spole¢né souziti, ale i vytvareni pribuzenskych a pratelskych vztaht.

Nova morbidita vznika na priiniku mezi individuem a obklopujicim prostfedim.
Péatrame-li po faktorech vedoucich k uvedenym poruchdam, nejde ani tak o konkrétni
jednani ¢i opomenuti rodi¢t nebo jinych osob se vztahem k ditéti, ale mnohem vice
o konsekvence komplexni psychosocialni zatézové situace. K tomu patfi zvlasté zmé-
néné rodinné struktury s ¢astymi a dlouhotrvajicimi konflikty pred a po rozvodu.
Mnoho rodi¢t vykazuje nedostate¢nou vychovnou kompetenci a omezeny reperto-
ar vychovnych moznosti, ¢asto jsou sami nejisti nebo omezeni vlastnim psychickym
onemocnénim. Dal$i problémy vyvstavaji pri ztizeném pristupu k nabidkam péce
a pomoci, napt. u rodin s niz§im vzdélanim ¢i u migranta.

Mezioborova spolupréce je nezbytna. Déti s chronickymi zdravotnimi potizemi
jsou dvojndsobné marginalizovany. Na jedné strané maji déti ze socidlné deprivova-
nych rodin zvy$ené riziko vzniku chronickych zdravotnich potizi, na druhé strané
nedostatky v pé¢i ¢i suboptimalni kvalita zdravotni péce jesté prohlubuji nutnost je-
jich integrace a participace.

Literatura

SCHLACK, H. G., THYEN, U,, VON KIES, R.: Sozialpddiatrie. Heidelberg: Springer Medizin
Verlag, 2009.
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3 Zdravidéti a dospivajicich — faktory ovliviujici zdravi
Lubomir Kukla, Milos Veleminsky sen., Milos Veleminsky jun.

O lidském zdravi plati, Ze se na ném spolu s genetickym vybavenim ve vysoké mife
podileji cetné dalsi faktory, tvorici ve svém souhrnu kvalitu Zivota. Z nich uvadime
nost, Zivotni prostredi. Pro soucasné biomedicinské pojeti zdravi zdtiraziiujeme pre-
dev$im zakladni ¢tyfi kategorie:

= genetické aspekty

= zivotni prostfedi

= systém zdravotni péce

= Zivotni styl

Témto subkapitoldm se postupné budeme vénovat. Jsme si védomi, Ze riizni autoti
prikladaji témto faktortim rtiznou duleZitost (i percentualné vyjadfovanou).

3.1 Genetické aspekty

V souvislosti se zménami zevniho prostfedi se méni také geneticky potencial populaci.
3.1.1  Déleni genetickych poruch

Zde uvedeme nékolik zakladnich nozologickych jednotek.

AUTOZOMALNI CHROMOZOMALNI ABERACE
Frekvence autozomalnich (numerickych a strukturalnich) aberaci je vysoka a ¢ini
u spontannich abortd 1 : 2, u mrtvé narozenych 1 : 20, u Zivé narozenych 1 : 200.

Numerické aberace

Numerické aberace vznikaji vét§inou na podkladé nondisjunkce (nerozpojeni), kdy
pary chromozomu nebo sesterskych chromatid nejsou schopné se od sebe oddélit. To
vede ke vzniku aneuploidnich zarode¢nych bunék a v pripadé jejich oplodnéni k vy-
voji aneuploidni zygoty. S vékem matky takovych vad pribyva. Na vznik numerickych
aberaci ma vliv také vék otce.

Trizomie 21 (Downiiv syndrom)

Klasickym ptikladem je Downtv syndrom, zptisobeny v 95 % trizomii chromozomu 21

a ve zbyvajicich 5 % translokacemi. Jde o nej¢astéjsi chromozomalni syndrom. Typic-

kymi znaky jsou:

= kraniofacialni dysmorfismus — mozkovna je mala, krk kratky a $iroky, okrouhly
oblicej, vystouplé celo, nos kratsi se $ir§im kofenem, tsta mald, velmi ¢astd je ma-
kroglosie, antimongoloidni postaveni o¢nich §térbin, hypertelorismus, epikantus,
o¢ni fasy proridlé, castym nalezem jsou téz bilé skvrny na duhovce (tzv. Brushfiel-
dovy skvrny), usi nizko posazené, dysplastické usni boltce
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= skeletdlni anomalie - kratké Siroké ruce s kratkymi prsty, klinodaktylie 5. prstu,
Ctyrprstova ryha, mald chodidla s kratkymi prsty a tzv. sanddlovd mezera mezi
1. a 2. prstem na noze, hyperextenze kloubt, postizeni jsou témét vzdy malého
vzristu

= vyvojové vady vnitfnich orgdnt - postihuji predevsim srdce (40 %); jde predevsim
o septalni vady, a to sini i komor, Fallotovu tetralogii aj.; v gastrointestinalnim
traktu je to stendéza duodena, pankreas anulare, atrézie anu, megakolon, prolaps
recta, u chlapct je jasny hypogonadismus

Nasledkem postizeni CNS je mentalni retardace rizného stupné a svalova hypo-
tonie. Mentalni retardace je velmi variabilni a je dana predev$im rozvojem (resp. ne-
rozvojem) schopnosti abstraktniho mysleni. Emocionalni zivot a socidlni interakce
jsou vétsinou dobre vyvinuté a lze je i dobte dale rozvijet.

Mezi ¢asté komplikace patti hypotyredza, zvysena je téz nachylnost k infektim
pti poruchach imunity. Postizeni umiraji dfive, ¢astéj$i pri¢inou umrti je leukemie
(pravdépodobnost je 10-30x vyssi).

Nastup puberty je patrny u obou pohlavi a Zeny jsou zpravidla fertilni. Déti naro-
zené matkam s Downovym syndromem jsou v 50 % normalni a 50 % mongoloidni.
Pripady otcti s Downovych syndromem nejsou znamy.

Incidence Downova syndromu je 1 : 700 Zivé narozenych. Vice nez 50 % gravidit,
u nichz je pritomna trizomie 21, kon¢i ¢asnym spontannim abortem.

Kromé uvedené trizomie 21 a translokace byva u Downova syndromu pfitomna
tzv. chromozomalni mozaika, tj. pfitomnost vice nez jedné bunééné linie o rozdilném
karyotypu, pfi¢emz nékteré bunky mohou mit normalni chromozomalni vybavu. Pak
je samozrejmé klinicky obraz vét$inou méné vyjadren.

Lécba je odvisla od vyvojovych vad a jejich komplikaci — korekce srde¢ni vady,
lé¢ba infekci. Pro télesny a psychicky vyvoj déti je dilezita fyzioterapie a psycho-
socidlni péce.

Trizomie 18 (Edwardsiiv syndrom)

Jde o chromozomalni onemocnéni zpisobené nadpocetnym chromozomem 18. Preva-
lence je 1 : 8000 Zivé narozenych, Zenské pohlavi je postizeno ¢tyfikrat éastéji. U 80 %
ptipadi jde o ¢istou trizomii vzniklou v dtisledku meiotické nondisjunkce, u 20 % na-
chdzime mozaiku. Frekvence onemocnéni stoupa s vékem matky.

Vedoucim symptomem je charakteristické flek¢ni postaveni prstt ruky: 2. a 5. prst
prekryvaji 3. a 4. prst. Soucasti kraniofacidlni dysmorfie jsou dysplastické, nizko posa-
zené ,fauni® usi, mikrognatie, dolichocefalie, dle nalézame kratké sternum, tzkou pa-
nev, ktera omezuje abdukci kycelnich kloubt, a deformity nohou. Déti se vétsinou rodi
s nizkou porodni hmotnosti a jsou dystrofické. V 95 % pripadu je pritomna srde¢ni vada,
Casty je také vyskyt diafragmatické hernie. Vyznamné snizena je doba preziti, u chlapcti
na 2-3 mésice, u divek 10 mésictL.

Trizomie 13 (Patauiiv syndrom)

Jde opét o chromozomalni onemocnéni, které je zptisobeno nadpocetnym chromozo-
mem 13. Trizomie 13 ma incidenci cca 1 : 4000 az 1: 10000 zivé narozenych. U 80 %
ptipadt jde o ¢istou trizomii, vzniklou v diisledku meiotické nondisjunkce, u 20 %
nachazime mozaiku nebo translokaci.
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Klinicky nélez: mikrocefalie, ¢asto i o¢ni vady jako mikrooftalmie a kolobomy.
Dal$imi ¢astymi anomaliemi jsou kapilarni hemangiomy, roz§tépové vady a hexa-
daktylie (Sest prst na rukou).

Co se tyka vyvojovych vad organt, postizené je nejvice srdce (defekt septa komor
a perzistujici tepenna ducej) a ledviny (polycystickd degenerace). Psychomotoricky
vyvoj je tézce retardovany, ¢astym nalezem je epilepsie. Biochemickym znakem je
perzistence embryonalniho a fetalniho hemoglobinu.

Progndza je $patna, postizeni se primérné dozivaji véku 4 mésicti (bez rozdilu
pohlavi).

Strukturalni aberace

Vznikaji na zakladé prestavby genetického materialu uvnitf jednoho chromozomu
nebo mezi jednotlivymi chromozomy. Dusledkem je bud nebalancované chybéni
nebo prebyvani genetického materialu v ramci jednoho karyotypu, nebo balancovana
strukturalni aberace, kdy nedochazi ani ke ztraté, ani k nabyti genetického materi-
alu. Nebalancované aberace vedou ke vzniku parcidlnich monozomii nebo trizomii,
které se manifestuji jako charakteristické syndromy s vrozenymi vyvojovymi vadami
a mentalni retardaci.

Parcidlni monozomie 5p (Cri-du-chat syndrom, syndrom koci¢iho kiiku)
Etiologicky jde v 80 % ptipadii o de novo deleci ¢éasti kratkého raménka chromo-
zomu 5. Ve zbyvajicich 20 % jde o nebalancovanou translokaci, u které dochdzi
k prenosu spodni ¢asti kratkého raménka chromozomu 5 na jeden z ostatnich
chromozomu. Incidence je 1: 50 000. Vyskyt je nezavisly na véku matky.

Klinicky nalez: vysoky, monoténni kiik ditéte (koci¢i kiik) a tézkd psychomo-
torickd retardace. Dal$imi typickymi znaky jsou nizka porodni hmotnost, mik-
rocefalie, kulaty obli¢ej s hypertelorismem a epikanty, nizko posazené usni boltce
a mikrognatie.

Prognoza je rtiznoroda; nékteti se dozivaji i dospélého véku, ale retardace je velmi
tézka (IQ < 20). Déti se casto nenaudi mluvit, v nékterych ptipadech jde o pacienta
s trvalym upoutanim na lazko.

Parcidlni monozomie 4p (Wolfiiv-Hirschhorniiv syndrom)

Etiologicky jde v 90 % pripadi o de novo deleci ¢asti kratkého raménka chromo-
zomu 4. V 10 % dochazi k prenosu translokace nebo mozaiky od jednoho z rodicu.
Incidence neni znama.

Klinicky nalez: ve 40 % jsou déti prenasené, ale asto se rodi s nizkou porodni
hmotnosti (intrauterinni rtistova retardace plodu, IUGR). Charakteristickymi dys-
morfickymi znaky jsou dolichocefalickd mozkovna s vysokym ¢elem, hypertelorismus,
anomdlie koznich ras vi¢ek, antimongoloidni postaveni o¢nich $térbin, Siroky koten
a hrbet nosu, pokleslé ustni koutky, dysplastické usni boltce, mikroretrognatie, ¢asté
jsou i roz$tépové vady patra, dale kolobom a strabismus.

Z vrozenych organovych vad jsou nejéastéjsi vady srde¢ni a ledvinné, u chlapct
hypospadie. Na skeletu imprese v oblasti loktt a kolen, typické jsou dlouhé, stihlé,
$picaté prsty. Zjevna psychomotoricka retardace.

Progndza zatim neni zndma, prameérnd délka zivota je kratsi.
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Gonozomalni aberace
Tvori priblizné 50 % chromozomalnich aberaci, u kterych se vyskytuje porucha di-
ferenciace gonad.

Ullrichiiv-Turneriiv syndrom (45, X0)

Dysgeneze gonad s hypergonadotropnim hypogonadismem, ktery je zptisoben gonozo-
malni monozomii, jez se u fenotypicky zenského pohlavi vyznacuje charakteristickym
dysmorfismem, poruchou rustu a vrozenymi organovymi vadami.

Incidence je 1:2500. V 50 % pripadii je absence druhého X chromozomu zptsobena
meiotickou nondisjunkci. Moznd je také mozaika nebo strukturdlni zmény chromo-
zomu. VEk matky nema vliv na vyskyt vady.

Klinicky nalez: riistova retardace (bez terapie je primérna vyska kolem 144 cm),
pterygium colli, §titovity hrudnik, prsni bradavky daleko od sebe, nizka vlasova hra-
nice na $iji, cubiti valgi, zkraceni 4. metakarpd, lymfedémy nértii a hrbett rukou. Ty-
pickou komplikaci je tézka osteopordza.

Zevni genitdl je zensky, infantilni, misto ovarii jsou jen fibrotické pruhy. Diisled-
kem je primarni amenorea. Z organovych anomalii je pfedev$im postizeni velkych cév
(aneuryzma a koarktace aorty, sten6za plicnice). Z vad uropoetického traktu je nejvice
popisovan ren arcuatus. Turner popsal prvni ptipad tohoto syndromu u divky, kterd
meéla i mentdlni deficit - od té doby se to stalo soucdsti popisu tohoto syndromu. Dnes
se vSak asociace mentalniho deficitu s timto syndromem nepotvrzuje.

Léc¢ba riistovym hormonem urychluje riist a vede ve velkém poctu pripadd k dosa-
zenivysky nad 150 cm. Substitu¢ni lé¢ba estrogeny je indikovana, diskutuje se otazka
idedlniho véku k jejimu zahajeni. Zddouct je psychosocidlni podpora pacientek.

Variantou tohoto syndromu je syndrom Noonanové (jde skute¢né o Zenské jméno,
i kdyz je témét vSude v nasi literature popisovan jako Noonantv syndrom - vyjim-
kou je prace Kukly a kol., 1987), kdy je stigmatizace podobna jako u vyse uvadéného
syndromu, s genotypem muzskym i zenskym, s normalnim muzskym nebo Zenskym
karyotypem; funkce gonad je variabilni.

Klinefelteriiv syndrom (47, XXY)

Numerickd gonozomalni aberace s genotypem XXY, ktera je charakterizovana primar-
nim hypogonadismem s eunuchoidnim habitem, atrofii varlat, gynekomastii, mentalni
retardaci a emo¢ni labilitou.

Incidence je 1 : 1000 zivé narozenych chlapcti, pravdépodobnost se zvysSuje s vé-
kem rodicu. Patogenetickym mechanismem je nondisjunkce chromozomu pti meioze.
V poslednich letech je popisovan také casty vyskyt mozaik.

Klinicky nalez: zpoc¢atku nalez chudy, na diagnézu se vétsinou zaéne pomyslet az
kolem puberty. Nejdfive je zjevna mentdlni retardace a psychické poruchy ve smys-
lu uzkostlivosti, stydlivosti, nezralosti i agresivity. Eunuchoidni habitus s vysokym
vzristem, predevs$im zasluhou dlouhych dolnich konéetin. Varlata hypoplastickd, pe-
nis maly, nastup puberty opozdény, ¢astd (az 80 %) gynekomastie u dospélych muzi.
V laboratornim nélezu azoospermie, infertilita, hypoplazie Leydigovych bunék. Po-
rucha ristu voustl.

Lécba substitucni testosteronem po 12. roce Zivota.
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Syndrom fragilniho X-chromozomu

Je jednim z nejcastéjsich geneticky podminénych syndromt a pti¢in mentalni retar-

dace vzniklé na podkladé fragility chromozomu X (téz Martintv-Belliiv syndrom).
Incidence 1 : 1500 Zivé narozenych chlapctia 1: 5000 zivé narozenych divek. Tento

syndrom je zodpovédny za 7 % pripadi tézkého a 4 % lehkého intelektového defektu.
Pri¢inou fragility X chromozomu je nékolikanasobné zmnozeni CGG sekvence

v FMRI1 genu. Pfi pfenosu z generace na generaci se zvySuje pocet trinukleotidovych

repetitivnich sekvenci, coz vede k manifestaci onemocnéni jiz v mlad$im véku.

tahly oblicej, u chlapcti zvétsena varlata (makroorchidismus), hyperaktivita a stfedni

az tézka mentdlni retardace s primérnym IQ 50. Popisovéna je ¢astd agresivita u muza

s timto syndromem, coz zptsobuje nutnost forenznich tkont.

DOPORUCENI: Vzhledem k vysokému vyskytu a moznosti molekuldrné genetické
diagnostiky by u kazdé nejasné mentdlni retardace mél byt vyloucen diferencidlné
diagnosticky syndrom fragilniho Xchromozomu.

Syndrom XYY

Incidence 1 : 1000 Zivé narozenych déti muzského pohlavi. Charakteristicky je
vysoky vzrust a psychiatrické symptomy. Pacienti maji sklon ke krimindlnimu
chovéni, které je v dobrém socidlnim prostfedi méné patrné, ale v nevhodnych
podminkdch se naopak zvyrazinuje. Dal$imi osobnostnimi rysy jsou pasivita,
nestalost, snizenda frustraéni tolerance, snadna ovlivnitelnost, psychicka labilita.
Agresivita vét§inou zvySena nebyva, IQ je na dolni hranici normy. V endokrinolo-
gickém vysetfeni odchylky nenachazime, hladiny testosteronu normalni, fenotyp
nenapadny, muzi jsou fertilni.

Syndrom XXX

Incidence 1 : 1000 zivé narozenych déti zenského pohlavi. Fenotyp nenapadny, zeny
jsou fertilni, priabéh puberty normalni. Nékdy byva patrna porucha intelektového vy-
voje. Pacientky jsou klidné, pasivni, snadno se vychovévaji. Casté jsou poruchy vyvoje
fec¢i a opozdéni emociondlniho vyzravani.

CHROMOZOMALNI MIKRODELECNI SYNDROMY
Jde o onemocnéni zpiisobena ztratou velmi malych fragment chromozomalniho ma-
teridlu (tab. 3.1). Je-li deleci postizeno vice gent lezicich v tésné blizkosti, mluvime
o ,contiguous gene syndrome” neboli ,,syndromu sousedicich gent®

Frekvence vyskytu je 1 : 10000 az 2 : 50000. Nejcastéjsi pri¢inou mikrodeleci je
meijoticka nehomologni rekombinace mezi tzv. repetitivnimi sekvencemi, které ob-
klopuji dele¢ni oblast. U nékterych syndromt (napf. Angelmanova) je za symptomy
zodpovédny pouze jeden gen lezici v oblasti delece, u jinych je to komplikovanéjsi
(v¢etné genomického imprintingu).

Vyskyt mikrodele¢nich syndromt je spie sporadicky, riziko pfenosu na dalsi
generaci je tedy nizké. V pripadé zdédénych imprintingovych mutaci je riziko pre-
nosu 50 %.
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Tab. 3.1 Mikrodelecni syndromy (zdroj: Rost, 2000)

Syndrom Lokalizace Klinicka symptomatologie
na chromozomu

supravalvularni stendza aorty, hyperkalcemie,

Williamstiv-Beurentiv |7q11.23 dysmorfismus, poruchy chovéni

svalova hypotonie, zpocatku neprospivani,
Praderové-Williho 15q11.2 (pat) pozdéji obezita, psychomotoricka retardace,
maly vzrist

tézka psychomotorickd retardace, porucha

Angelmanéy 15q11.2 (mat) vyvoje feci, zachvaty smichu, epilepsie, ataxie
lisencefalie, ageneze corpus callosum,
Millerav-Dierkertv 17p13.3 tézka psychomotoricka retardace, epilepsie,
dysmorfismus
psychomotoricka retardace, porucha vyvoje feci,
Smithtiv-Magensiav | 17p11.2 periferni neuropatie, poruchy chovani, diskrétni
dysmorfismus
mikrodelece 22q 224112 hypoplazie thymu, rozstép patra, hypokalcemie,
(L,CATCH 22%) 9 dysmorfismus, srde¢ni vada
vrozena srde¢ni vada, hypoplazie thymu,
DiGeorgetv hypokalcemie, psychomotoricka retardace,

dysmorfismus

vrozena srde¢ni vada, roz$tép patra, hypoplazie
Sphrintzentiv thymu, velofaryngedlni insuficience, poruchy
chovani, hypokalcemie, psychézy, dysmorfismus

POZOR: Praderové-Williho syndrom vznikd deleci paterndlniho genetického mate-
ridlu chromozomdlniho uiseku 15q11-13, Angelmaniiv syndrom deleci materndlniho
genetického materidlu chromozomdlniho tiseku 15q11-13. Bez klinického podezieni
vedouciho k indikaci FISH vysetieni nejsou chromozomdlni mikrodeleéni syndromy
zpravidla diagnostikovatelné.

EMBRYOFETOPATIE ZPUSOBENE EXOGENNIMI NOXAMI

Definice

= gametopatie — prekoncep¢ni poskozeni zarode¢nych bunék

= blastopatie - poskozeni v obdobi blastogeneze, tj. 1. az 14. den po koncepci
(po oplodnéni)

= embryopatie — poskozeni v obdobi organogeneze, tj. mezi 15. dnem a 12. tydnem
po koncepci

= fetopatie - poskozeni mezi zacatkem 13. gesta¢niho tydne a narozenim

Alkoholova embryopatie

Odhadovana incidence je 1 : 250 u mirnych forem a 1 : 1000 u tézkych forem. Dulezitou
roli hraje socioekonomicka situace rodiny. Skute¢ny vyskyt déti s lehkou formou je ur¢ité
mnohem vy$§i, protoze alkoholismus matek byva dosti ¢asto zaml¢ovan.
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Etanol md cytotoxicky a antimitoticky téinek. Je vSak nejasné, zda Gc¢inek zpuso-
buje sim etanol, nebo jeho metabolity (napt. acetaldehyd). DiileZitou dlohu hraje také
podvyziva matky a nedostatek vitamini a stopovych prvki. Alkoholova embryopatie
se vyviji pouze u 30 % alkoholickych matek, vztah mezi ddvkou a i¢inkem neni dosud
zcela jasny. Jako kriticka davka je udavano 50-60 g ¢istého alkoholu na den.

Klinicky nédlez: TUGR, mikrocefalie, opozdéni psychomotorického vyvoje, hyper-
aktivita, svalova hypotonie.

Dysmortfické znaky: blefarofiméza, epikanty, antimongoloidni postaveni o¢nich
$térbin, nizké celo, kratky hibet nosu, uzké rty, vymizelé filtrum, hypoplazie mandi-
buly, gotické patro nebo rozstép patra, nizko posazené usi aj.

Skeletalni anomalie: anomalie palmarni ryhy, klinodaktylie, luxace ky¢li, vpaceny
hrudnik. Vrozené organové vady: srde¢ni vady, anomalie zevniho genitédlu, heman-
giomy, urogenitalni malformace.

Léc¢ba: symptomatickd, ptipadné chirurgickd korekce rozstépt patra, hernii, sr-
dec¢nich vad apod. U déti je rozhodujici odpovidajici psychosocidlni podpora vietné
odpovidajicich opatieni.

Hydantoinova embryopatie
Jde o intrauterinni poskozeni plodu pfilé¢bé hydantoinovymi derivéaty (napt. fenytoin)
v pribéhu téhotenstvi. Postizeni se projevuje u 6 % exponovanych déti.

Klinicky nélez: charakteristické jsou zkracené distalni falangy s hypoplastickymi
nehty, nizka porodni hmotnost a mikrocefalie. Mozna je i psychomotoricka retardace.

Abuzus nikotinu
Koufteni v téhotenstvi muze vést k IUGR. Riziko abortu a pred¢asného porodu i pe-
rinatdlni mortalita jsou zvysené.

Predev$im je zfejmé, ze rozhodujici vyznam pro ochranu predskolnich déti pred pa-
sivnim koufenim ma nekurdcké chovani matky. Pokud matka nekouft, je vétsina (vice
nez 80 %) déti chranéna pred touto $kodlivou expozici. Dal$im preventivnim prostred-
kem redukujicim kazdodenni expozici déti pasivnimu kouteni je dochazka do predskol-
niho zatizeni. Naopak vikendy predstavuji pro déti riziko ve smyslu nartistu zejména
silné - celodenni a del$i nez pétihodinové - expozice (Kukla a kol., 2006, a dalsi studie).

Respira¢ni symptomatologie a morbidita byly vysoce signifikantné zvyseny
v 6 a 18 mésicich zivota déti, jejichz matky koutily. Ve véku 5 let souvisi kuracké pro-
sttedi domov pouze s ¢astéj$im vyskytem astmatické symptomatologie (sipavy dech,
zastavy dechu) a s ¢astéjsi alergii na domdci prach a pyly s projevy dusnosti a sipani
(Kukla a kol., 2008a). Negativni vliv koufeni v téhotenstvi se odrazil také v dalsich
znamkach vyvoje ditéte.

Primérna délka gesta¢niho véku byla obdobna u kouficich zen i nekuracek,
avSak primérna hmotnost novorozenct narozenych zenam, které kouftily i v prtibé-
hu téhotenstvi, byla v primeéru o 107 g niz$i v porovnani s novorozenci nekuracek.
Signifikantni rozdily byly nalezeny také v primérné télesné délce a obvodu hlavicky,
vzdy v neprospéch déti kouticich zen (Kukla a kol., 1999).

Za déti se zvySenym rizikem poruch chovani by mély byt pokladany déti s prena-
talni ristovou retardaci, predevsim pak ty, jejichz matky béhem téhotenstvi koutily.
Lze predpokladat, ze v¢asné upresnéni diagndzy a usmérnovani vychovnych postupt
specialisty snizi vyskyt poruch chovani na ptipady, u nichz jsou pti¢inou organické
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poruchy. Zda se, Ze v kratké dobé bude nikotin Siroce akceptovan odbornou verejnosti
jako humanni teratogen. Mozné kauzdlni vztahy mezi prenatalni expozici nikotinu
a pozdéjs$imi poruchami chovani jsou dal$im déivodem pro zvysenou primarné pre-
ventivni aktivitu gynekologti zaméfenou na nekoufeni téhotnych zen (Kukla a kol.,
2008b, ¢).

3.1.2  Vrozené vyvojové vady

Definice

Vrozené vyvojové vady (VVV) jsou odchylky od normalniho prenatdlniho vyvoje lid-
ského jedince. Jde o takové odchylky, které prekracuji miru variability béZnou v po-
pulaci a které jsou — alespon do uréité miry — pro svého nositele patologické. Vrozend
vada mtiZe narusovat jak normdlni strukturu tkdni a organt, tak jejich funkci. Vznika
na zakladé¢ abnormalniho ontogenetického vyvoje, zapti¢inéného genetickymi faktory,
faktory vnéjsiho prostredi ¢i obéma skupinami faktort.

Klinicka zavaznost vrozenych vad je rizna od nevyznamnych, tfeba jen kosme-
tickych odchylek po vady letalni, které zptisobi smrt svého nositele jesté in utero nebo
kratce po narozeni.

Podle mechanismu vzniku Ize vrozené vady rozdélit nasledovné:
= malformace - jsou zpisobeny abnormalnim vyvojem organu/tkané, pricem?z tento

vyvoj byl abnormalni od samého zacatku
= disrupce - jsou zptsobeny patologickym procesem, ktery narusi vyvoj organu/

/tkané, pri¢emz tento vyvoj byl pivodné normalni
= deformace - jsou zpusobeny zdsahem abnormalni sily (fyzikalniho charakteru),

ktera poskodi doposud zdravy organ/zdravou tkan
= dysplazie - jsou zptusobeny abnormdlnim usporddanim bunék formujicich pri-

slu$ny organ/prislusnou tkan

Peclivym klinicko-genetickym vySetfenim pacienta (probanda) musime zjistit,
zda jde o vadu izolovanou, nebo mnohocetnou. Sestavenim rodokmenu (genealogie)
se pokousime zjistit, zda jde o vrozenou vyvojovou vadu dédi¢nou, nebo vadu zpti-
sobenou néjakou $kodlivinou (teratogenem) v téhotenstvi. Zejména v pripadé, kdy je
v rodiné jen jeden postizeny, byva toto odliseni komplikované a vyzaduje fadu po-
mocnych vySetteni.

Bez presné klinické, pripadné syndromologické diagnézy nelze stanovit presnou
genetickou prognézu pro dalsi ¢leny rodiny. U nékterych syndromt je pri¢ina syn-
dromu jasnd, napt. u Downova syndromu (nadpocetny 21. chromozom). U jinych
syndromi pfesnou pri¢inu nezndme a fidime se pravé klinikou (zevnim vzhledem —
napt. nékteré kostni dysplazie). Proto je nutné si uvédomit, Ze pravé vysetieni vzhledu
(fenotypu) specialistou ma velky vyznam.

Data pro déle uvedenou aktualni informaci vychazeji z Narodniho registru re-
produkéniho zdravi a z Narodniho registru vrozenych vad. Bohuzel posledni dosud
dostupna informace je za rok 2011.

Z celkového poctu 108673 zivé narozenych v roce 2011 byla u 4794 déti diagnosti-
kovana vrozena vada do 1 roku véku. Na 10000 zivé narozenych déti tak pripada 441
narozenych s vrozenou vadou. Tyto pocty zahrnuji vady velmi zavazné, jez zasadné
ovliviuji zivot téchto déti i jejich rodin, i vady, které pri dobré 1ékarské péci nemusi mit
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na kvalitu Zivota témér zadny nebo jen minimdlni vliv. Celkem bylo u téchto 4794 déti
zjisténo 6640 vrozenych vad, v primeéru tedy ptipada 1,4 vady na jedno dité s vrozenou
vadou. Naprosta vétsina z téchto déti (78,9 %) méla jednu vrozenou vadu, dvé vady mélo
12,5 % a u zbyvajicich 8,6 % déti byly zjistény tfi a vice vrozenych vad.

S vrozenou vadou se ¢astéji rodi chlapci nez divky (obr. 3.1, tab. 3.2). Poet chlap-
ct narozenych v roce 2011, u kterych byla do 1 roku véku zjisténa vrozena vada,
dosahoval 525,7 na 10000 Zivé narozenych, zatimco u divek pouze 351,9 na 10000
7ivé narozenych.

550 —@— chlapdi
divky

500 -
—@— celkem

450

400

350 -

300 -

250 -

détina 10 000 Zivé narozenych

200 4

150

1980 1982 1984 1986 1988 1990 1992 1994 1996 1998 2000 2002 2004 2006 2088 2010
rok

Obr. 3.1 Vyvoj poctu zivé narozenych déti s vrozenou vadou na 10000 Zivé narozenych
podle pohlavi (zdroj: UZIS CR, 2013: Aktudlni informace ¢. 47)

Tento rozdil je z velké ¢asti zptusoben ¢etnosti vyskytu vrozenych vad pohlavnich
organt. Tyto vady predstavuji 19,5 % vSech vrozenych vad u chlapcti a pouhych 1,3 %
vSech vad diagnostikovanych divkam. I kdybychom ale nezapocitavali vrozené vady
pohlavnich organi, byl by pocet chlapcti narozenych s vrozenou vadou na 10000 na-
rozenych vys$si nez u divek.

Odbornici se shoduji, ze spolu se zvy$ujicim se vékem matek narusta riziko vyskytu
vrozenych vad. To potvrzuje také graf na obr. 3.2, znazornujici riist vyskytu vrozenych
vad u narozenych matkam starsich 40 let.

Hodnoty podilu zivé narozenych s vrozenou vadou k celkovému poctu zivé naro-
zenych Zenam ve vékovych skupinach do 19 let a starsich 45 let jsou do uréité miry
zatiZeny statistickou chybou v diisledku nizkého poctu narozenych.

Nejcastéji se vyskytujicimi vrozenymi vadami u chlapci i divek jsou, stejné jako
v predchozich letech, vrozené vady srde¢ni (Q20-Q26 dle MKN-10). Predstavovaly
38,7 % vsech vrozenych vad u narozenych v roce 2011, 32,6 % u chlapcii a 48,1 % u di-
vek (obr. 3.3 a 3.4, tab. 3.3).
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Tab. 3.2 Vrozené vady u zivé narozenych déti absolutné a v prepoctu na 10000 zivé
narozenych v roce 2011 (zdroj: Muntau, 2009)

Nové hlasené vrozené vady

Kod dg. . — p
Druh vady (MKN-10) absolutné na 10000 Zivé narozenych
celkem | chlapci | divky | celkem | chlapci | divky
vrozené vady Q20-Q26 | 2572 | 1310 | 1262 | 2367 | 2348 | 2386
srde¢ni
nesestouplé varle Q53 373 373 X 34,3 66,9 X
hypospadie Q54 374 374 X 34,4 67,0 X
vrozené obstrukéni
defekty ledvinove |, 297 201 9 | 27,3 360 | 182
panvicky a vrozené
vady mocovodu
f‘?zene deformity Q65 93 21 72 8,6 38 | 136
ycle
vrozené deformity Q66 447 250 | 197 41,1 44,8 | 373
nohou
Downtv syndrom Q90 53 28 25 49 5,0 4,7
ostatni - 2431 1459 972 223,7 261,5 183,8
celkem - 6640 4016 2624 611,0 719,9 496,2
7ivé narozené s VV - 4794 2933 1861 441,1 525,7 351,9
do19
20-24
25-29
30-34
=
£ 35-39
bl
> 40-44
45+
celkem

300 325 350 375 400 425 450 475 500 525 550 575 600 625 650 675 700 725 750 775

pocet na 10 000 Zivé narozenych

Obr. 3.2 Zivé narozené déti v roce 2011 s vrozenou vadou podle véku matky
(zdroj: UZIS CR, 2013: Aktudlni informace ¢&. 47)
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U chlapcti se déle ¢asto vyskytovaly vrozené vady pohlavnich organt (Q50-Q56 dle
MKN-10), zejména hypospadie (9,3 %) a nesestouplé varle (9,3 %), po nich pak vrozené
deformity nohou (6,2 %). U divek se po nej¢astéjsich vrozenych vadach srdce vyskyto-
valy zejména vrozené deformity nohou (7,5 %) a vrozené obstrukéni defekty ledvinné
panvicky a vrozené vady mocovodu (3,7 %). V roce 2011 se narodilo 201 déti s rozsté-
pem rtu, patra nebo rtu i patra (3,0 % ze vSech vrozenych vad) a 53 déti s Downovym
syndromem (0,8 % ze vSech vrozenych vad).

Diky prenatalni diagnostice byly u celkem 757 téhotnych Zen odhaleny mnohdy
zavazné vrozené vady plodu. Polovina z téchto Zen (377 pripadil) nasledné podstou-
pila umélé preruseni téhotenstvi, 24 zen potratilo samovolné a u zbyvajicich 356 zen
téhotenstvi pokracovalo nebo nebyl dalsi prubéh téhotenstvi znam.

ostatni <
Q20-Q26 Vrozené vady
35.2% srdecni celkem

32,6%
Q90 Downiv syndrom
0r% — g
35 Rozitép patra—__ ~_ 04 Hyp%spadie
12% ~__ 9,3%

Q53 Nesestouplé varle

Q66 Vrozené 030
deformity nohou Q62 Vrozené ol
6,3 % Q65 Vrozené obstrukéni defekty
deformity kycle ledvinové panvicky
0,5% a V¥V mocovodu
51%

Obr. 3.3 Struktura vrozenych vad u Zivé narozenych déti v roce 2011 - chlapci
(zdroj: UZIS CR, 2013)

ostatni Q20-Q26 Vrozené vady

srdecni celkem
48,1 %

Q90 Downiiv syndrom

1,0%
Q35 Rozstép patra
12% Q62 Vrozené
Q66 Vrozené obstrukéni defekty
deformity nohou Qg5 Vrozené ledvinové panvicky
7,5% deformity kycle V'V mocovodu
2,7% 3.7%

Obr. 3.4 Struktura vrozenych vad u Zivé narozenych déti v roce 2011 - divky
(zdroj: UZIS CR, 2013)
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Tab. 3.3 Relativni ¢etnost vrozenych srdecnich vad a anomalii cévniho systému
(zdroj: Muntau, 2009)

Vrozena srde¢ni vada Relativni ¢etnost (%)

defekt komorového septa 30

—
o

defekt sinového septa

stendza plicnice

otevfena tepenna ducej

Fallotova tetralogie

stendza aorty

koarktace aorty

defekt atrioventrikuldrniho septa

transpozice velkych tepen

syndrom hypoplastického levého srdce

W Wl || DTN

spole¢ny arteridlni trunkus
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totalni anomalni vyusténi plicnich zil

]

ostatni

VROZENE SRDECNI VADY

Témeér 1 % zivé narozenych déti ma vrozenou srde¢ni vadu nebo anomalii cévniho
systému. Priblizné tfetina téchto pacientud je symptomaticka jiz v kojeneckém véku
a vyzaduje terapii.

Etiologie

S vrozenymi srdeénimi vadami jsou ¢asto asociovany chromozomalni aberace
(viz vyse), a to predevsim trizomie 21, trizomie 18, trizomie 13, DiGergetv syndrom,
Ullrichtiv-Turnertv syndrom a dalsi. Ke vzniku vrozenych srde¢nich vad a anomalii
cévniho systému vedou také teratogenni vlivy, napt. diabetes mellitus, fenylketonurie,
zardénkova embryopatie, alkoholova embryopatie.

Molekuldrné geneticka vysetfeni v poslednich letech ukdzala, Ze stejné jako izolo-
vané, tak i v ramci syndromt se vyskytujici srde¢ni vady jsou castéji, nez se doposud
predpoklédalo, disledkem poruchy jednotlivych gent (napt. hypertroficka kardio-
myopatie, supravalvarni stendza aorty, defekt atrioventrikularniho septa).

Déleni

= vrozené obstrukce vytokového traktu levé komory: sten6za aorty (valvarni, sub-
valvarni a supravalvarni), koarktace aorty (preduktalni a postduktalni)

= vrozené obstrukce vytokového traktu pravé komory: stenéza plicnice (valvarni,
subvalvarni, supravalvarni a periferni)
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