Rozstépy obliceje patti mezi nejcastéjsi vrozené vyvojové vady. Jejich

incidence se pohybuje 1 na 500- 550 narozenych déti. Etiologické faktory jsou
rGznorodé. Nejcastéji vznik rozstépovych vad zplsobuji genetické faktory spolu
s faktory prostredi.

Mezi genetické faktory patfi pohlavi ditéte a genetické dispozice. Bylo
objeveno nékolik kandidatskych genl, které maji vliv na vyvoj orofacialniho
komplexu. Tyto geny jsou napt. TGFa, RARA, BCL3, DLX2, MSX1, TGFB3.
Faktory prostredi jsou obezita matky, koureni matky, konzumace

alkoholu, stav vyzivy matky, hypervitamindza A, nedostatek kyseliny listové,
pUsobeni skodlivin v zaméstnani a prostredi, medikace teratogenné plisobicimi
léky, infekce matky, hypertermie, plsobeni ionizujiciho zareni a vliv stresu.
Mechanismem zvyseného rizika vzniku vad u obezity matky mizZe byt nepoznany
diabetes s hyperglykémii a hyperinsulinismem, hyperestronismus a nedostatek
kyseliny listové, jejiz potfeba je u obesnich zen zvysena.

Studie zabyvajici se vlivem koufeni matky na vznik rozstépovych vad

nejsou ve svych vysledcich konsistentni.

Konzumace alkoholu byla opakované prokazana jako rizikova,

pficemz nebyla zjisténa zavislost na velikosti davky. ZvySeny vyskyt je evidentni
v ramci fetalniho alkoholového syndromu.

Kvalita vyZivy matky, zvlasté nedostatecny prijem vldkniny, vitamina,
predevsim vitaminu B 6, C a kyseliny listové, mineral(, kvalitnich bilkovin

a tukaq, ale také nadbytecny pfijem nékterych Zivin, zvlasté teratogenniho
vitaminu A zvysuje riziko vzniku.

Expozice nékterym latkam v Zivotnim prostiedi a v zaméstnani jako jsou
pesticidy, aromatické, alifatické a halogenové uhlovodiky uzivané hlavné jako
rozpoustédla v primyslové vyrobé rovnéz zvysuiji riziko.

Léky s prokdazanym teratogennim ucinkem ve studiich na zvifatech nebo



u lidi jsou néktera antiepileptika, glukokortikoidy, latky s hormonalni aktivitou,
protinadorové léky a mnoho dalsich z rliznych skupin farmak.

Infekce matky v dobé gravidity mize zpUsobit vrozenou vadu plsobenim
samotnym infekénim agens nebo hypertermii zplsobenou infekci. Agens
zpUsobujici poskozeni plodu jsou hlavné plGvodce syfilis, chfipky, spalnicek 9

a zardének. Hypertermie poskozuje bunécné membrany a zpUsobuje az smrt
burky pfi selhani bunéénych obrannych mechanisma. K terapii hypertermie musi
byt uzivany pouze léky, které nejsou teratogenni jako paracetamol, kyselina
acetylsalicylovd nebo ibuprofen.

lonizujici zafeni poskozuje plod a v zavislosti na davce zpUsobuje

malformace plodu aZ spontanni abort.

Stres zpUsobuje vyplavovani katecholamin( a nasledné glukokortikoid(

do krevniho obéhu matky. Glukokortikoidy byly prokdzany jako teratogeny.
Prevence narozeni ditéte s rozStépovou vadou spociva v primarni prevenci
vzniku a ¢asné sekunddrni prevenci v rdmci prenatdlniho screeningu. Primarni
prevence v rdmci celé populace je v dne$ni dobé nemozna. V populaci

se zvySenym rizikem mezi metody prevence patfi planované rodicovstvi

se suplementaci multivitaminovymi preparaty, volba pohlavi ditéte a vyhybani
se expozici Skodlivym latkam pUsobicim v bézném Zivoté.

Suplementace vitaminovymi prepardty musi byt zapocata prekoncepéné

a ma obsahovat vSechny dulezité vitaminy a mineraly. Z hlediska prevence
rozStépovych vad obli¢eje ma vyznam hlavné kyselina listova, jejiz doporuéené
davky pro béznou populaci téhotnych a kojicich Zzen jsou 0,4 mg/ den

a pro rizikovou populaci 4 mg/ den.

Volba pohlavi ditéte se jako prevence uplatiiuje u rodin s vysokym

genetickym rizikem, kde se opakované vyskytuje urcity typ rozStépu v zavislosti

na pohlavi.



Sekunddrni prevence se provadi v rdmci prenatalniho screeningu pomoci
ultrazvukového pfistroje.

Amniocentéza a nasledné cytogenetické vysetieni odhali chromosomové
abnormality jako je trisomie 21 a 13, u nichz je zvySeny vyskyt rozstépovych vad
obliceje.

Tato vysetteni mohou byt podkladem indukovaného preruseni téhotenstuvi,
nebot z této vady vyplyvaji vyrazné vyssi naroky nejen na postizeného,

ale predevsim na jeho rodinu. Primarné ma morfologicky charakter defektu tézké
negativni funkéni disledky na polykani, dychani, kousani a tvorbu redi. Esteticky
se jednd o vyznamné postizeni facidlniho trianglu, ktery nejvice ovliviiuje celkovy 10
vzhled obli¢eje. Zhruba 20% déti md vadu sdruzenou s dalSim postizenim.
Nicméné izolovand vada neni ani letalni ani spojena s mentalnim postizenim.
PInd rehabilitace téchto nemocnych vyzaduje multidisciplinarni [éCbu,

kterd zacind bezprostredné po narozeni a trvd az do dospélosti. Vyzaduje

co mozna perfektni vysledek co se tyce odstranéni znamek vady ve vzhledu
postizeného tak tvorby feli. Obé tyto slozky jsou podkladem komunikace

a tak i uplatnéni ¢lovéka ve spolecnosti a kvality jeho Zivota.



