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Abstract

Introduction: Congenital heart defects (CHD) represents the most frequent congenital malformation. Prenatal detec-
tion of heart lesions is based on cooperation of screening and specialized echocardiographic examination.

Methods: To assess the success of prenatal detection of heart defects (CHD) we compared the number of prenatal
diagnosis with a known prevalence of CHD at birth as determined by prospective Bohemian ,BOSS” study. The
study established prevalence of all CHD at birth 6.16 per 1 000 liveborn newborns and 2.36 of those with critical
forms.

Results: Between 1986 and 2012 were evaluated 2 996 of foetuses with congenital heart defects. A detection rate
of CHD reached 47% during recent five years and detection of critical forms exceeded 80%. 1 612 (54%) mothers
of foetuses with CHD opted for termination of pregnancy, 49% of them had an extracardiac heart malformations.
1296 (43%) newborns were born with prenatally detected heart lesion and 90 (3%) foetuses died in utero. Due to
high termination rate of foetuses with CHD the number of children with several complexed heart lesions declined
(hypoplastic left heart syndrome, pulmonary atresia, single ventricle, persistent arterial trunk, atrioventricular defect
and Ebstein anomaly).

Conclusion: The nationwide prenatal ultrasound screening programme enabled detection of 43% of all CHD in recent
years. Owing to severity of lesions and associated extracardiac malformations and cultural background, termination
rate of foetuses with CHD remains high. High termination rate lead to significant decrease of postnatal incidence of
several complex and severe CHD (such as hypoplastic left heart syndrome).
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PaGvodni prace

Abstrakt

Uvod: Vrozené srdeéni vady jsou nejéastgjsi vyvojovou vadou plodu. Detekce vrozenych srdeénich vad u plodu je za-
loZena na propojeni screeningového a specializovaného echokardiografického vysetreni.

Metodika: Pro posouzeni Uspésnosti prenatalniho zachytu srdeénich vad pouzivdme srovnani s prospektivni studif
BOSS o postnatalni prevalenci vad v CR. Prevalence vSech srde¢nich vad byla 6,16 na 1 000 Zivé narozenych d&ti
a kritickych 2,36/1 000 zivé narozenych déti.

Vysledky: V Ceské republice se v obdobf 1986-2012 intrauterinné odhalilo 2 996 plodi se srde¢ni vadou. V poslednich
5 letech se zadchytnost vad srdce pohybuje v rozmezi 39-47 % a detekce kritickych vad presahla 80 % z odekavaného
poctu VSV. Z celkového poctu fetdlné detekovanych VSV se 1 612 (54 %) t€hotnych rozhodlo pro ukoncéeni gravidity,
z nichz 49 % meélo dalsi extrakardialni vadu. Narodilo se 1 296 déti s prenataini diagnézou VSV (43 %) a 90 plodu
(8 %) zemrelo intrauterinné. Vzhledem k vysoké &etnosti ukonceni gravidity se méni postnatalni spektrum srdecnich
vad. SniZuje se pocet déti s diagndzou syndromu hypoplazie levého srdce, atrioventrikularnim defektem, atrézif plic-
nice, spoleé¢nym arterialnim trunkem, spole¢nou komorou a Ebsteinovou anomalii.

Zavér: Prenatalni echokardiografie provadéna v celé Ceské republice umoZiiuje v poslednich letech detekci az 47 %
v8ech a vice neZz 80 % kritickych srdecnich vad. Vysoky po&et ukonéenych téhotenstvi je nejspiSe dlsledkem zavaz-
nosti srde&nich vad a &etnych pridruzenych vyvojovych abnormalit. Cetnost ukon&enf gravidity ma vliv na postnatalni
spektrum srdeénich vad, kdy ubyva zavaznych nebo komplexnich srde¢nich onemocnéni (syndromu hypoplazie levého

srdce a dalSich).

Klic¢ova slova: vrozena srdedni vada, plod, prenatalni diagnostika, ultrazvuk

Uvod

Zavedeni prenatalni diagnostiky srdecnich vad a poruch
srde¢niho rytmu souvisi s technologickym rozvojem ul-
trazvukovych pristrojd v 80. letech 20. stoleti. Od té doby
se diagnostika srde¢nich onemocnéni stala zcela rutinni
soucasti screeningového vySetfeni ve 2. trimestru. V po-
slednich letech se, byt v omezeném rozsahu, na vyse-
tfeni srdce zamérfujeme i pfi vySetfeni v 1. trimestru.
Cilem této prace je zhodnoceni sou¢asného stavu prena-
taIni diagnostiky v Ceské republice a ozfejméni optimal-
niho postupu pfi vySetfeni srdce plodu.

Organizace fetalni echokardiografie

Organizace fetalni echokardiografie spociva v propojeni
screeningového a specializovaného echokardiografického
vySetfeni. Screeningové vySetieni srdce je soucasti pre-
natalniho ultrazvukového vysSetteni, které je provadéno
predevsim gynekology. Jeho cilem je uréeni zakladni
srde¢ni anatomie a funkce. Pro posouzeni zakladni srdecni
anatomie je dulezité zejména zobrazeni symetrickych
srde¢nich oddilt (4dutinova projekce) a spravnych odstupt
velkych tepen (15). Neni-li srde¢ni anatomie normalni nebo
je zachycena porucha srde¢niho rytmu (vyjma ojedinélych
predcasnych sifiovych stah(, které jsou obvykle benigni a
vedou jen k nepravidelnosti srde¢ni akce), mé byt téhotna
odesléna na podrobné vySetteni ke specialistovi v prena-
taIni kardiologii. Screeningovy program, ktery je zaloZen na
multidisciplinarni spolupréci, nyni existuje ve vétsiné roz-
vinutych zemf a déle se prohlubuje. Z doporuéeni ISUOG
(The International Society of Ultrasound in Obstetrics and
Gynecology) pro ultrazvukové vysSetfeni plodu vyplyva, Ze
k efektivnosti takového systému vyrazné napomaha nizky
prah pri doporu¢eni k echokardiografickému vySetfeni u
specialisty na prenatalni kardiologii (7). Obdobny doporu-
¢ujici pristup zastava i AIUM (The American Institute of Ul-
trasound in Medicine) (8) a AEPC (Association for
European Paediatric Cardiology) (9).
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Cilem specializovaného vyS$etieni je pfesné urceni
srde¢ni vady nebo poruchy srdeé¢niho rytmu. Nedilnou
a duleZitou soucasti vySetfeni je adekvatni informovani
rodi¢d o povaze, IéCebnych moznostech a progndze one-
mocnéni s navrhem a zaji$ténim spravné lécby véetné or-
ganizace porodu a nasledné postnatalni [&¢by.

Indikace ke specializovanému prenatalnimu kardio-
logickému vySetreni

Vychazeji z doporuceni ISUOG, AIUM a AEPC a zohled-
Auji rizikové faktory pro vznik vrozené srdecéni vady
(6,9,12,13).

A. Indikace ze strany matky a rodiny

e Metabolické vady matky (diabetes mellitus, fenyketon-
urie)

e Uzivani 1€kl v gravidité, (napf. antiepileptika, antidepre-
siva, nesteroidni antiflogistika), teratogeny v gravidité
(lithium, kys. retinova)

e |n vitro fertilizace, viceCetné t&hotenstvi

e Prodélané infekce v gravidité (détské virové choroby,
cytomegalovirus, parvovirus, toxoplasmosa event.
dalsi)

e Autoimunni onemocnéni matky s pfitomnosti autopro-
tilatek tridy SSA/antiRo a SSB/antila

e Pritomnost vrozenych srdecnich vad nebo kardiomyo-
patie u matky, otce, sourozencU a prarodicu

e Chromozomalni aberace, syndromy a jina geneticka po-
stiZzeni, jako napf. myopathie, Marfaniv syndrom

B. Indikace ze strany plodu

e Abnormalni néalez pfi screeningu srdce (pfitomna
srde¢ni vada, podezfeni na srde¢ni vadu nebo nejasny
nalez na srdci)

e Srde¢ni arytmie nebo abnormalni srde¢ni frekvence
(< 100/min, > 180/min)

e Extrakardialni vrozenéa vyvojova vada
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e Chromozomaélni vada

e Hydrops

e Vicecetné t&hotenstvi

¢ Nevysvétlitelny polyhydramnion

e ZvySena nuchalni translucence

e Absence ductus venosus

e Trikuspidalni regurgitace v 1. trimestru
e Absence nosni klistky

Absolutni indikaci ke specializovanému echokardiografic-
kému vySetfeni détskym kardiologem je nepochybné
nélez srde¢ni vady nebo i podezreni na ni. Fale$néa poziti-
vita srdeéni vady rozhodné nenf pfi screeningovém vyse-
tfeni chybou. Je vzdy lepsi odeslat t&hotnou ke
specializovanému vysetfeni , zbytec¢né”, nez vadu pre-
hlédnout nebo dokonce — v nejhor$im pripadé — indikovat
ukoné&eni gravidity pfi chybné diagnéze. Nehledé na to,
Ze opravnéni |ékafe doporucit ukonceni téhotenstvi je pfi-
nejmensim velmi diskutabilnt.

Rozhodnuti o dalSim osudu plodu v&etné eventualni
Uvahy o ukonéenf gravidity ma byt pIné v kompetenci ro-
di¢d, ktefi jsou zodpovédni za své dosud nenarozené dité.
Finalni diagnostika a s ni souvisejici informovani o moz-
nostech lé¢by a progndze srdedni vady ma tedy zcela za-
sadni vyznam pro dalSi osud t&hotenstvi.

Metodika posouzeni ispésnosti zachytu srdeénich
vad (VSV)

Pro posouzeni Uspésnosti prenatalniho zachytu VSV
pouzivdme srovnani se znamou prospektivni studii o post-
natalnf incidenci vad v CR - BOSS (BOhemia Survival
Study) prof. Samanka (14). V rdmci této studie bylo vySe-
tfeno v8ech 815 569 7ivé narozenych déti v Cechach
v obdobi 1980-1990 a stanovena prevalence jednotlivych
srdec¢nich vad. Studie probihala v dobé, kdy prenatalni se-
lekce jeSté neméla podstatnéjsi vliv na spektrum déti na-
rozenych se srde¢ni vadou. Prevalence vSech srde¢ni vad
byla stanovena 6,16 VSV na 1 000 Zivé narozenych déti
(2). Za kritické VSV (celkem 35 % vSech srdecnich vad,
2,36/1 000 Zivé narozenych déti) povaZzujeme ty vady,
které ohrozuji dité po narozeni vyznamnou hypoxémii,
t&Zzkym srde¢nim selhanim nebo kombinaci obou pfi-
znakd.

Statisticka analyza

Pro analyzu jsme pouzivali SigmaStat 3.5, Systat Soft-
ware Inc. (San Jose, Kalifornie, USA). Soubory byly tes-
tovany na normalitu rozloZeni. Pro posouzeni rozdilu
v prenatalnim a postnatalnim spektru vad byl pouZit pa-
rovy t-test nebo Mann-Whitney sum test. Za statisticky
vyznamné rozdily byly povazovany parametry s P < 0,05.

Vysledky prenatalni detekce VSV

V letech 1986-2012 se v CR Ziv& narodilo 2 953 229 d&ti
a intrauterinné byla odhalena srde¢ni vada celkem u 2 996
plodd v gestaénim stafi od 13. do 41. tydne (median
20. tyden). Pro srovnani prenatalniho zachytu s postna-
taélni prevalenci nebyly pro posouzeni Uspésnosti detekce
zapocitavany diagnozy, které jsou z povahy fetalni cirku-
lace nemozné intrauterinné odhalit, a to tepenna ducej a
sekundum defekt septa sini. Pfi zndmé postnatalni pre-
valenci VSV byla celkova Uspésnost intrauterinni detekce
véech srdeénich vad 19,7 % a kritickych 47 %. Uspé&s-

nost fetalni detekce se pribézné zvySovala a v poslednich
5 letech se prenataini zachyt vsech VSV pohyboval v roz-
mezi 39-47 % (Graf 1) a detekce kritickych vad (postna-
télni prevalence 2,36/1 000 Zivé narozenych déti) presahla
80 % z oCekavanych srdecnich vad v daném roce (Graf
2). Prenatalné nej¢astéji detekovanou vadou byl atrioven-
trikuldrni defekt (419 plodd/13,9 %), syndrom hypoplézie
levého srdce (387 plod(/12,9 %), defekt septa komor
(323/10,8 %), dvojvytokovéa prava komora (246/8,2 %),
transpozice velkych tepen (185/6,2 %), Fallotova tetralo-
gie (177/5,9 %) a atrézie plicnice (163/5,4 %) (Tab. 1).
Nejmeéné Casto fetdlné detekovanou vadou byl izolovany
totalni anomalni navrat plicnich Zil (4 pfipady).
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Graf 1 Uspésnost detekce vsech vrozenych srdecnich
vad
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Graf 2 Uspésnost detekce kritickych vrozenych
srdecnich vad

Z celkového poctu 2 996 fetalné detekovanych VSV se
1612 (54 %) téhotnych rozhodlo pro ukon&eni gravidity.
Narodilo se 1 294 déti s prenatalni diagnézou VSV (43 %),
z nich 180 (6 % z odhalenych VSV) zemfelo postnatalné
(neléCené i 1é¢ené) a 90 plodl (3 %) zemfrelo intraute-
rinné. DalSi extrakardialni vyvojové vada byla pfitomna
u 49 % ukon&enych t&hotenstvi. Nej¢astéji ukondovanou
srdeéni vadou byl syndrom hypoplastického levého srdce
(v 90,6 % pripadd), spole¢ny arterialni trunkus (86,5 %),
atrézie plicnice (72,3 %) a dvojvytokova prava komora
(72,3 %). Vysoky pocet ukonéenych téhotenstvi s VSV
mé vyznamny dopad na jejich postnataini prevalenci (Graf
3). V obdobi od roku 1986 (zejména vSak od 90. let) doslo
k signifikantné vyznamnému sniZzeni fady diagnéz u déti:
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Tab. 1 Prenatalni spektrum vrozenych srdecnich vad

Vrozena srdec¢ni vada N % UuT UUT %
Atrioventrikularni defekt septa 419 13,9 257 61,3
Syndrom hypoplézie levého srdce 387 12,9 3561 90,6
Defekt septa komor 323 10,8 130 40,2*
Dvojvytokova prava komora 246 8,2 178 72,3
Transpozice velkych tepen 185 6,2 23 12,4
Fallotova tetralogie 177 5,9 43 24,3
Atrézie plicnice 163 5,4 118 72,3
Aortalni stenodza 165 5,5 70 42,4
Spole¢na komora 144 4,8 70 48,6
Koarktace aorty 141 4,7 22 15,6
Spole¢ny arterialni trunkus 104 3,4 90 86,5
Trikuspidalni atrézie 93 3,1 47 50,5
Pulmonalni stentza 71 2,4 20 28,2
Ebsteinova anomalie 60 2 20 33,3
Ostatni 318 10,8 173 54,4
UUT — ukonceni t&hotenstvi
* UUT vzdy z dlvodu extrakardialni vady
o—— " 1600+
ZIVE NAROZENI #
1294 (43%) 1400
1200+
PREZIVAJICI 37 % 10001
UKONCENI
1612 (54%) N ] ns
600
400
POSTNATALNI 2001 ot
UMRTI 6% ol ) M |
|U UMRTI, _ 3% HLH AVSD PA PTA sV AS TOF EBST IAA
‘ (6,9% z pokrag. t€hotenstvi)
*P<0.001 TP =0.002 #P= 0.01 ns= nesignifikantni

Graf 3 Osud prenatdiné detekovanych vrozenych
srdecnich vad (VSV) 1986-2012 (n = 2 998)

syndromu hypoplastického levého srdce, atrioventrikular-
niho defektu, spole¢ného arteridlniho trunku, atrézie plic-
nice, spole¢né komory, aortaini stendzy, Ebsteinové
anomalii a interrupci aortalniho oblouku.

Diskuze

Ceska republika patii mezi prvni zemé&, kde byl zahéjen ce-
loplosny prenatalni screening srdecnich vad. Centralizace
péce, velmi dobra kvalita primarniho screeningu provade-
ného gynekology a spoluprace s détskymi kardiology spe-
cializujicimi se na prenatalni echokardiografii vede k vysoké
zachytnosti VSV, které patfi mezi nejvyssi v ramci celé Ev-
ropy (15-18). Spektrum fetalné detekovanych vad se vy-
znamné i od zndmé postnatélni prevalence (2,6).
Pri porovnani s postnatalni frekvenci jednotlivych vad jsou
fetalné Castdji zachyceny komplexni vady (syndrom hypo-
plazie levého srdce, atrézie plicnice, spole¢na komora) a
VSV, které jsou spojeny se zavaZznymi extrakardialnimi va-
dami véetné chromozomalnich. Typicky se jedna o atrioven-
trikularni defekt nebo dvojvytokovou pravou komoru (6).

V poslednich letech zaznamenavame zvysSeny pocet VSV
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Graf 4 Zména v postnatalnim spektru VSV mezi oceka-
vanym (BOSS) poctem vad a kalkulovanym poctem na-
rozenych déti (BORN) po odecteni ukonéenych
téhotenstvi

HLH - syndrom hypoplazie levého srdce, AVSD — defekt
atrioventrikularniho septa, PA — atrézie plicnice, PTA —
spolecny arterialni trunkus, SV — spole¢na komora, AS —
aortalni stenéza, TOF — Fallotova tetralogie, EBST — Eb-
steinova anomalie trikuspidalni chlopné, IAA — interrupce
aortalniho oblouku.

detekovanych v 1. trimestru (19-21). Znamym faktem je,
Ze prevalence VSV v nizkém gestaénim stafi je vyssi
a pfitomnost srde¢ni vady je ¢astou pfi¢inou intrauterin-
niho Umrti (26-27). Rovnéz jsou zachyceny vady, se kte-
rymi se postnatalné témer nesetkdvame (22). VSV jsou
¢astou pri¢inou intrauterinniho selhani a umrti v nizkém
gestacnim veku (23). V naSem souboru byla intrauterinni
Umrtnost 3 % respektive 6,9 % z pokracujicich téhoten-
stvi. NejCastéji se jednalo u dysplazii trikuspidalni chlopné
nebo komplexni vady s ¢asto pfitomnou regurgitaci né-
které atrioventrikularni chlopné. Usp&snou detekci vad
v 1. trimestru se v8ak muze faleSné zvySovat zachytnost
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vad u plodd, se kterymi bychom se jiz pfi druhotrimestral-
nim vySetfeni nesetkali. Na druhé strané se v 1. trimestru
odhali fada plodl s chromozomalnimi anomaliemi, na je-
jichZ podkladé se gravidita ukonéi (33). U nich predpokléa-
dédme zvySeny vyskyt VSV, které nejsou vétSinou
detekovany bud pro nemoznost nalezu vady v nizkém
gestaénim tydnu, nebo pro absenci dlvodu po VSV déle
patrat (34). Ve 13.-14. tydnu je mozné vcelku spolehlivé
diagnostikovat nékteré typy vad, jako napf. syndrom hy-
poplastického levého srdce, spole¢nou komoru nebo
atrioventrikularni defekt (24). Diagnéza VSV v 1. trimestru
je nasledné indikaci ke karyotypizaci a napomahé efektiv-
néjSimu zachytu chromomozalnich aberaci. U fady vad
ale pfesna diagnoéza stanovit v 1. trimestru nelze a je
nutnéa kontrola v dalsi fazi téhotenstvi. Tim se ale zaroven
dostavame pod tlak ze strany rodicd, ktefi naléhaji na ur-
¢eni jasné diagnodzy a progndzy, aby mohli co nejdrive roz-
hodnout o dalSim osudu svého t&hotenstvi (25). Tlak na
brzké stanoveni diagnézy mlze vést ke snaze nutit se do
zaveérl za kazdou cenu s rizikem zavaznych chyb.

Jeden z hlavnich cilt prenatalni kardiologie spodiva v de-
tekci kritické vady plodu s naslednym porodem ditéte
s VSV ve specializovaném centru (,, transport in utero”).
To umozni okamzitou pé&i o nemocného novorozence,
ktery by byl pfi postnatalni diagnéze a zdlouhavém tran-
sportu v bezprostfednim ohroZeni Zivota a vede zaroven
ke zlepSeni celkové prognoézy (28-29). Druhou moznosti
pfi prenatalni diagnéze VSV je pravo rodi¢d rozhodnout
se pro ukoncéeni gravidity z ddvodu zavazné diagndzy se
Spatnou nebo nejistou progndzou ditéte. V naSem sou-
boru se pro ukon&eni gravidity rozhodlo 54 % rodicu.
Ukon&ovani gravidity v CR z ddvodu srdeéni vady plodu
patfi mezi nejvyssi v Evropé (30-32) a v procentech zUs-
tava i v poslednich letech stejné vysoké. Zachytnost VSV
stale vzrista a diagnostikuji se ¢astéji i vady lehké, které
nevyZaduji Zadné slozité intervence po narozeni. Ukonc¢o-
vani téhotenstvi z divodu diagnézy zavazné VSV vede ke
zméné spektra déti se srdecnimi vadami, kde se signifi-
kantné sniZuji postnatalni diagnézy zavaznéjsich a/nebo
komplexnich vad (syndrom hypoplazie levého srdce, atré-
zie plicnice, spole¢ny arterialni trunkus a dalsi). K ukon-
¢eni gravidity pfi srde¢ni vadé nepochybné prispiva ¢asté
extrakardialni postizeni plodu (v nasi studii mélo 49 %
ukoncéenych téhotenstvi s VSV dali vrozenou vyvojovou
vadu véetné chromozomalni).

Zavér

Prenatalni echokardiografie provadéna v celé Ceské re-
publice umoznuje v poslednich letech detekci az 47 %
vSech a vice neZ 80 % kritickych srdecnich vad. Vysoky
pocet ukonéenych téhotenstvi je nejspise dlsledkem za-
vaznosti srdecnich vad a ¢etnych pridruZzenych vyvojo-
vych abnormalit. Cetnost ukon&eni gravidity ma vliv na
postnatalni spektrum srdec¢nich vad, kdy ubyvéa zavaznych
nebo komplexnich srde¢nich onemocnéni (syndromu hy-
poplazie levého srdce a dalSich).

Podékovani

Registr prenatalné detekovanych srde¢nich vad by ne-
mohl vzniknout bez skvélé spolupréce fady kolegyni a ko-
legl — détskych kardiologli, gynekologl, genetikd a
radiologt podilejicich se na echokardiografickych vySetre-
nich v celé republice.

Registr prenatélné detekovanych VSV se opiré téZ o data
kaZzdoro¢né zasilana ze spolupracujicich regionéalnich cen-
ter fetalni kardiologie v Usti nad Labem (Jaroslav Homola)
a FN v Ostravé (Jan Pavlicek, Tomas Gruszka) a Centra
lékarské genetiky v Ceskych Budgjovicich (Karel a David
Cutkové).
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