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Abstrakt

V préci byla pouZita data z Narodniho registru vrozenych vad (NRVV) vedeného v Ustavu
zdravotnickych informaci a statistiky Ceské republiky (CR) v obdobi 1994 — 2008. V poslednich letech
v CR mirné klesa incidence vrozenych vad jako celku. Vzestup incidenci mezi roky 1999 a 2000 byl
zpUsoben zménou v registraci, po maximalnich hodnotach v obdobi 2000 - 2003 nasleduje pozvolny
pokles. Pocet vrozenych vad jako pfi€iny perinatélniho umrti se v poslednich 15 letech snizil ttmé&f o
75 %. Je to dano zlepSenou prenatalni diagnostikou na strané jedné (snizeni incidence zavaznych
vrozenych vad u narozenych déti), na strané druhé i zlepSenou neonatalni a chirurgickou péci o tyto
déti (operabilni vrozené vady). Ovlivnitelnou slozkou jsou zde diagn6zy vrozenych vad s velmi
zavaznou az infaustni progndézou, které uniknou prenatalni diagnostice, neovlivnitelnou pak pfipady,
kdy téhotna odmitne po pozitivni prenatalni diagnostice predéasné ukonceni téhotenstvi. Narusta
celkovy pocet provedenych prenatalnich vySetfeni a pfedéasné ukoncenych pripadl téhotenstvi pro
vrozenou vadu. Celkova incidence zavaznych typl vrozenych vad se v tomto obdobi neméni
(strukturalni vrozené vady) nebo lehce narlsta (chromozomalni aberace). U zavaznych typl
vrozenych vad klesa jejich incidence u narozenych déti. Narust celkové incidence u chromozomalnich
aberaci je dan jednak nepfiznivym demografickym vyvojem (zména vékové skladby rodicek) a dale
pak pfesunem diagnostiky do CasnéjSich fazi gravidity.
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Abstract

This paper used data from the National Registry of Congenital Abnormalities (NRVV), for the period
1994-2008, published by the Institute of Health Information and Statistics of the Czech Republic.
During the last few years we see a slight decline in the incidence of all congenital abnormalities. An
increase between 1999 and 2000 was caused by changes in registration. Maximum values between
2000-2003 are followed by gradual decrease. The number of congenital abnormalities causing
perinatal death was reduced by almost 75% during the last 15 years. It is the result of improved
prenatal diagnostics on one hand (lowering the incidence of serious congenital abnormalities in
newborns) and on the other hand by improved neonatal and surgical care of these newborns
(operable congenital abnormalities). Influential component are cases of malformations with severe or
fatal, which have been missed during the diagnostics. This reduction is not caused by the patient’s
refusal to abort despite the positive, prenatal diagnostics. The absolute number of prenatal
examinations is increasing and so is the number of abortions as a result of congenital abnormalities.
The total number of severe malformations is not changing (structural malformations), or is slightly
increasing (chromosomal aberrations) during this period. The incidence of severe malformations at
birth is decreasing. The increase of the absolute number of chromosomal aberrations is cause by
unfavourable demographic development (the age of parturient women is increasing) and due the shift
of prenatal diagnostics to the first trimester of pregnancy.
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Metodika

V préaci byla pouzita data z Narodniho registru vrozenych vad (NRVV) vedeného v Ustavu
zdravotnickych informaci a statistiky Ceské republiky (CR) v obdobi 1994 — 2008. Narodni registr
vrozenych vad je soucasti Narodniho zdravotnického informacéniho systému (NZIS) a registrace je
povinna. Udaje o prenatainé diagnostikovanych pfipadech byly prevzaty s tidajd spolupracujicich
pracovist — cytogenetickych laboratofi a pracovist klinické genetiky. Udaje za rok 2008 byly
zpracovany z predbéznych dat, ktera byla k dispozici k 31. 3. 2009. V nasi analyze jsme sledovali
vrozeneé vady (VV) jako celek i jednotlivé vybrané diagndzy, tak jak jsou evidovany v Narodnim
registru vrozenych vad Ceské republiky.

Vysledky

V obdobi 1994 — 2008 se v Ceské republice Zivé narodilo 1 472 610 déti, z toho 119 570 déti v roce
2008. Ve stejném obdobi bylo v NRVV evidovano 51 526 déti s jednou nebo vice vrozenymi vadami,

z toho bylo 30 102 chlapct (58,62%) a 21 402 divek (41,38%); ve 24 pfipadech bylo pohlavi
neznamée. V roce 2008 byla vrozena vada diagnostikovana u 2 415 chlapcli a 1 6320 divek.

V relativnich Cislech byla v obdobi 1994 — 2008 vrozena vada zachycena v priméru 349,90 na 10 000
Zivé narozenych, primérna incidence u chlapcu byla 398,10 a u divek 269,30 na 10 000 zivé
narozenych. V roce 2008 byla celkové incidence VV 338,50 na 10 000 zivé narozenych, u chlapcu pak
393,80 a u divek 282,20 na 10 000 zivé narozenych — viz graf Cislo 1.

Graf éislo 1: Incidence vrozenych vad v CR v obdobi 1994 — 2008, chlapci, divky, celkem
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V obdobi 1994 — 2008 bylo u narozenych déti zachyceno celkem 70 405 diagn6z vrozené vady, z toho
bylo 40 747 diagnostikovano u chlapcli a 29 639 u divek. Primérny pocet diagndzy vrozené vady byl
1,37 vady na jedno dité, u chlapcl to bylo méné (1,35 VV na 1 chlapce), nez u divek (1,39 VV na 1
divku). Pramérné incidence diagnézy VV byly 478,10 na 10 000 Zivé narozenych pro v§echny déti,
538,90 u chlapcli a 414,20 na 10 000 zivé narozenych u divek.

Perinatalni umrtnost (PU) v Ceské republice, byla v roce 2008 3,2%. a poklesla oproti roku 2007
(3,9%0) - graf Cislo 2 [data: MUDr. P. Velebil, 2009].



Graf ¢islo 2: Perinatalni Gmrtnost — celkova a z diivodu vrozené vady — CR, 1993 - 2008
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V obdobi 1993 — 2008 klesa celkova perinatalni umrtnost v CR ze 7,8 %o na sou¢asnou hodnotu 3,2
%o. Perinatalni umrtnost pro vrozenou vadu klesla ve stejném obdobi ze 1,5 %o (rok 1993) na 0,4%o
v roce 2008. Podil PU z dGvodu zavazné nebo letalni VV poklesl z 59,46% v roce 1993 na 26,67%
v roce 2008. Podil jednotlivych skupin diagnéz vrozenych vad na perinatalni dmrtnosti ukazuje
nasledujici graf Cislo 3.
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Graf ¢islo 3: Podil jednotlivych skupin diagn6z vrozeneé vady na perinatalni dmrtnosti - NRVV,
CR, 1994 - 2008
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Graf ukazuje procentualni podil jednotlivych skupin vrozené vady na PU v obdobi 2007-2008 ve
srovnani s procentualnim podilem vSech vrozenych vad v NRVV. Z grafu je patrné, Ze vice jsou v PU
zastoupeny vrozené vady ze skupin: vrozené vady nervové soustavy (Q00-Q07); vrozené vady
obéhové soustavy (Q20-Q28); vrozené vady dychaci soustavy (Q30-Q34); vrozené vady mocové
soustavy; skupina — jiné vrozené vady (Q80-Q89) a abnormality chromozom (Q90-Q99). Prestoze
tyto skupiny pfedstavuiji stale nejvyssi zastoupeni pro perinatalni umrti déti s VV, prenatalni
diagnostika letalnich a velmi zavaznych vrozenych vad z téchto skupin vyznamné pfispéla ke snizeni
podilu VV na PU (anencefalie, spina bifida, hydrocefalus, encefalokéla, zavazné vrozené srdeéni
vady, oboustranné postiZeni ledvin — ageneze, hypoplazie, cystické dysplazie a vrozené
chromozomalni aberace — Edwardudv, Pataudv a Down(v syndrom).

Prenatélni diagnostika v CR v obdobi 1994 — 2008 a jeji celkové vysledky jsou ukazany na grafu &islo
4,



Graf Cislo 4: Provedené vykony prenatalni diagnostiky — ukonéené a neukonéené pfipady,
relativni pocty, CR 1994 - 2008
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V pribéhu obdobi se zvysil absolutni pocet prenatalné diagnostikovanych pfipadl z 387 (rok 1994) na
1 269 (rok 2008). V relativnich po&tech (se zohlednénim rizné porodnosti — v pfepoctu na 10 000 zivé
narozenych) byl tento narlst ze 36,31 (rok 1994) na 106,13 (rok 2008). Podil prenatalné
diagnostikovanych vrozenych vad a pro tuto diagn6ézu pfedéasné ukoncenych téhotenstvi (sekundarni
procentualni podil byl v roce 2006 (65,36 %).

Jednotlivym vybranym diagnézam vrozenych vad jsou vénovany nasledujici grafy ¢islo 5 a &islo 6.
Vybrali jsme 10 zavaznych diagnéz, ktery vyznamné ovliviiuji umrtnost a pfeziti postizenych déti. Graf
¢islo 5 ukazuje primérné incidence za obdobi 1994 — 2008 pro jednotlivé sledované diagnozy, jak pro
pfipady prenatalné, tak pro pfipady postnatalné diagnostikované. Diagnézou s nejvysSi incidenci je

v tomto pfipadé Downuv syndrom, dale Edwardstv syndrom, hydrocefalus a spina bifida. Nejméné
Casté jsou Pataullv syndrom a encefalokéla. Na grafu Cislo 6 jsou pak pro tyto diagnézy VV ukazany
vysledky sekundarni prevence (procento UUT z celkového poctu hlasenych pfipad(l) - jednak pramér
za celé obdobi (1994-2008) a jednak Udaje za rok 2008. Z grafu je patrné, Zze u vSech sledovanych
diagn6z ma sekundarni prevence stoupajici trend a Ze prenatalni diagnostika vyznamné snizuje
vyskyt téchto diagndz u narozenych déti.



Graf ¢islo 5: Pramérné incidence vybranych typt vrozenych vad v CR, 1994 - 2008
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Graf &islo 6: Sekundarni prevence vybranych typti vrozenych vad v CR, 1994 - 2008
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Faktory, které ovliviiuji vyslednou &etnost vrozené vady u narozenych, Ize rozdélit na dvé hlavni
skupiny, jednak je to celkova incidence vrozené vady v populaci a jeji zmény, jednak efektivita
prenatalni diagnostiky a vysledna sekundarni prevence. Celkové incidence zavaznych strukturalnich
VV se v poslednich 15 letech vyrazné neméni, diky prenatalni diagnostice se vSak snizuje incidence
téchto VV u narozenych déti. V pfipadé chromozomalnich aberaci se vSak celkova incidence zvySuje
a to predevsim diky dvéma faktordm. Prvnim z nich je posun prenatalni diagnostiky do ¢asnéjsich fazi
t&hotenstvi, tim druhym pak neptizniva demograficka situace v CR. Na grafu &islo 7 je ukazan vyvoj
podilu zivé narozenych podle véku matky. Z grafu je patrné, Ze puvodné nejvice zastoupena vékova
skupina 20-24 let se v roce 2008 dostala az na tfeti misto za vékovou skupinu 30-34 let (na zaatku
obdobi az tfeti nej¢asté&jsi) a za vékovou skupinu 25-29 let. Také se vyrazné zvySuje vékova skupina
rodiCek nad 35 let.



Graf ¢islo 7: Vyvoj podilu zivé narozenych podle véku matky - CR, 1985 — 2008 dle CSU
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Pocet zivé narozenych déti v roce 2008 byl o0 4,9 tisice vySsi nez v roce pfedchozim a dosahl 119,6
tisice. Vice déti se naposledy narodilo v roce 1993 (121,0 tisice). Ukazatel ihrnné plodnosti -
vyjadfujici pramérny pocet déti narozenych jedné zené béhem jejiho reprodukéniho véku - se v roce
2008 zvysil na 1,50 ditéte. V roce 2008 dale pokracoval trend posunu matefstvi do pozdéjsiho véku.
Priimérny vék Zen pfi narozeni prvniho ditéte se mezi roky 2007 a 2008 zvysil o 0,2 roku, na 27,3. O
dvé desetiny roku vzrostl i primérny vék vSech rodi¢ek, na 29,3 roku. Primérny vék otcu pfi narozeni
ditéte v roce 2008 ¢inil 33,0 roku (Udaj za 90 % zivé narozenych déti, u zbyvajici ¢asti data o otci
nebyla vyplnéna), prvorozené déti mély otce v priméru 31,3leté. Rozdil mezi primérnym vékem muze
a zeny pfi narozeni prvniho ditéte tak Cinil 4 roky. Mimo manzelstvi se v roce 2008 narodilo 43,5 tisice
déti a podil déti narozenych nevdanym Zenam se zvysil oproti roku 2007 o 1,8 procentniho bodu, tedy
na 36,3 %.

Zaveér

V poslednich letech v CR mirné klesa incidence vrozenych vad jako celku. Vzestup incidenci mezi
roky 1999 a 2000 byl zpisoben zménou v registraci, po maximalnich hodnotach v obdobi 2000 - 2003
nasleduje pozvolny pokles. Polet vrozenych vad jako pfi€iny perinatalniho umrti se v poslednich 15
letech sniZil t¢mé&f o 75 %. Je to dano zlepSenou prenatalni diagnostikou na strané jedné (sniZeni
incidence zavaznych vrozenych vad u narozenych déti), na strané druhé i zlepSenou neonatalni a
chirurgickou péci o tyto déti (operabilni vrozené vady). Ovlivnitelnou sloZkou jsou zde diagnézy
vrozenych vad s velmi zavaznou az infaustni prognézou, které uniknou prenatalni diagnostice,
neovlivnitelnou pak pfipady, kdy t€hotna odmitne po pozitivni prenataini diagnostice pfedcasné
ukonceni téhotenstvi. Narlsta celkovy pocet provedenych prenatalnich vySetfeni a predcasné
ukon&enych pripadd téhotenstvi pro vrozenou vadu. Celkova incidence zavaznych typ(i vrozenych vad
se v tomto obdobi neméni (strukturalni vrozené vady) nebo lehce nartsta (chromozomaini aberace).
U zavaznych typu vrozenych vad klesa jejich incidence u narozenych déti. Narust celkové incidence u
chromozomalnich aberaci je dan jednak nepfiznivym demografickym vyvojem (zména vékové skladby
rodiek) a dale pak pfesunem diagnostiky do ¢asnéjSich fazi gravidity.



