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Wady wrodzone

1. Wady wrodzone :
» Strukturalne lub funkcjonalne anomalie obecne od urodzenia

»2-3% urodzonych noworodkéw (4-6% przed 5 r.z)

2.  Wady wrodzone skutkujg nieprawidtowosciami w przysztym zyciu, wptywajg na jakos¢ zycia




Wady wrodzone

Szerokie spektrum wad, szerokie spektrum przyczyn

Teratogeny - substancje toksyczne powodujgce rozwéj wad wrodzonych

Diagnostyka prenatalna wad wrodzonych (skryning)

W N

Najczetsze: wady wrodzone serca, wady cewy nerwowej, zespot Downa




Przyczyny zgonow noworodkow w 2013r. na Swiecie:

Inne: Wady wrodzone
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Etiologia:

e chromosomopatie

Genetyczne e Mutacje de novo, ch.dziedziczne

e Interakcje miedzy zaburzenia mi genetycznymi i czynnikami srodowiskowymi

v
g » Ekspozycja matczyna na czynniki szkodliwe:: leki, pestycydy, alkohol, witamina A,
SrOd OWISkowe promieniowanie RTG

* TORCH (Toxoplasmoza, Rézyczka, CMV, Herpes, Kita)

Infekcyjne vy

e HIV

SO CJ oe ko NOoOM i czne e Zaawansowany wiek matki

e Niedobdr jodu

N ie d OZyW | e n | e e Niedobdr kw.foliowego

e Cukrzyca ciezarnych

I d io p atyCZ n e oW 40-60% przyczyna nieznana




Przyczyny wad wrodzonych

Genetyczne
10%

Srodowiskowe
10%

Wieloczynnikowe
20%

Idiopatyczne
60%




Klasyfikacja wad wrodzonych

Anomalie pierwotne: defekty spowodowane wadami genetycznymi

»Wady monogenowe- 7.5% wad wrodzonych
» Aberracje chromosomowe- 0,5 % wad wrodzonych

»Wielogenowe- wptyw czynnikdw genetycznych i srodowiskowych ( np. wady cewy nerwowej, rozszczep
podniebienia)

Anomalie wtorne: prawidtowy rozwdj organdw zostaje zaburzony dziataniem czynnikow
uszkadzajgcych

»Wptyw teratogendw: czynniki infekcyjne - TORCH, czynniki chemiczne, leki (np. talidomid, warfaryna,
chlorokina, lit), promieniowanie RTG, urazy np. pasma owodniowe



Klasyfikacja wad wrodzonych:

»Deformacje: anomalie wtérne do zadziatania czynnikdw mechanicznych (np. wrodzona stopa
korisko - szpotawa)

»Dysplazje: zaburzenia dotyczgce organizacji tkanek (np.osteogenesis imperfecta,
achondroplazja)

» Agenezje: brak organéw spowodowany zaburzeniami embriogenezy

»Sekwencje: kaskada anomalii spowodowana defektem w obrebie jednego narzadu (np.
sekwencja Potter, sekwencja Pierre-Robin )

»Zespot: grupa anomalii o wspdlnej etiologii (zespét Downa, zespdt Turnera)



Wady wrodzone — czestos¢ wystepowania

80

Genital or Urinary Tract defects

Each day in the US
10,830 babies are born.

27 Cerebrai Paisy

11 Rh disease

12 Downs Svyndrome | 2 .
; : ; / 11 Congenital infections
R A R R AR 2l (CMV, rubelia, etc.)

. —— 11 Fetal Aicohol Syndrome

. %5 Spina Bifida
3 Metabolic Disorders

3 Neurofibromatosis
1 Marfan Syndrome
1 Achondroplasia




Congenital heart disease
Ventricular septal defect

Wady wrodzone serca

»7-10 /1000 urodzen

»Wczesna diagnostyka- skryning prenatalny USG
»Zwykle powstajg ok. 3- 8 tygodnia wieku ptodowego
» U dzieci z wrodzonymi wadami serca 15% bedzie miato inna wade wrodzong
»VSD — najczestsza wada niesinicza, TOF — najczestsza wada sinicza

» Czesto etiologia jest nieznana, czesto wieloczynnikowa ( wptyw czynnikéw genetycznych i
sSrodowiskowych)

° Infekcje-> rézyczka
o Leki, uzywki w cigzy

o Czynniki genetyczne:z. Marfana, trisomia 21, trisomia 18, z.Turnera




Objawy:

Niemowleta: Dzieci:
» Tachypnoe »Zaburzenia oddechowe
»Niedobdr masy ciata »Opobznienie rozwoju psychoruchowego
> “MHR > 200/min » Nietolerancja wysitku
»Szmer nad sercem »Szmer nad sercem
»Niewydolnos¢ krazenia » Niewydolnosc¢ krazenia
»Sinica »Sinica

» Palce pateczkowate
»Nadcisnienie



Wrodzone wady serca

NIESINICZE SINICZE

ASD Tetrologia Fallota

VSD Z.Eisenmengera

PDA (patent ductus arteriosus) Anomalia Ebsteina

Stenoza aortalna Atrezja zastawki trojdzielnej

Stenoza pnia ptucnego TGA (przetozenie wielkich pni tetniczych)
CoA (koarktacja aorty) Truncus arteriosus

Niedorozwdj lewego serca



Ubytek przegrody
miedzyprzedsionkowej, ASD

»1/3 wszystkich wad wrodzonych serca, czesciej u
dziewczynek

>3 typy:

1. ostium primum ASD
2. secundum ASD 75%

3. coronary sinus ASD

»Wielkos$¢ i kierunek przecieku zalezy od wielkoSci
ubytku

»Szmer nad sercem w 6-8 tyg., styszalny w 2
miedzyzebrzu po lewej




Ubytek przegrody miedzykomorowej,
VSD

»Najczestsza wada wrodzona serca u dzieci

» 20-30% wad wrodzonych serca ( 2/1000 urodzen)
»Wiele z nich samorzutnie cofa sie przed 2r.z.

»Szmer skurczowy — nadgtosniejszy w punkcie Erba




Przetrwaty przewod tetniczy, PDA

» 8-12% wad wrodzonych serca

»Przewdd tetniczy — potgczenie pomiedzy aortg i pniem
ptucnym w zyciu ptodowym, utatwiajgcy transport krwi
utlenowanej z ominieciem krazenia ptucnego

» Prawidtowo zamyka sie w kilka godzin po urodzeniu,
przetrwaty czesto u wczesniakow




Koarktacja aorty (CoA)

»6-7% wad wrodzonych serca

» Postductal — dystalnie do lewej t.podobojczykowej —
objawy czesciej dopiero u mtodych dorostych

»Preductal — rzadszy — koarktacja proksymalnie do
lewej t.podobojczykowej, diagnozowany u niemowlat

»Czesciej u chtopcdw, u dziewczynek z z.Turnera

Coarctation of the aorta

Red blood being pumped _ Narrow area

to body e of aorta
(coarctation)

Duct (part of

foetal circulation —— ~ Red blood mixing with

blue blood from the
PDA going to the lungs

which has
remained open)




Tetralogia Fallota

Najczestsza wada sinicza, 4-6% wad wrodzonych

Tetralogy of Fallot

Four abnormalities that results
in insufficiently oxygenated
blood pumped to the body

Sktadowe wady:

1. Stenoza pnia ptucnego

1. Narrowing of the
pulmonary valve
3. Desplacment of aorta

2. Przerost miesniowki prawej komory \ o) Diqrisesites
hypertrophy /R | L ser deee

4. Ventricular septal
defect- opening
between the left
and right ventricles

3. VSD

4. ,Aorta jezdziec”

2. Thickening of wall
of right ventricle




Przetozenie wielkich pni tetniczych (TGA)

»2.5-5% wszystkich wad wrodzonych AR
»Najczestsza wada sinicza z objawami w okresie —

noworodkowym T :. J )
»Przezycie po urodzeniu mozliwe przy wspdtistnieniu LA, 'f"“. N G i:—'.
innych wad wrodzonych ( potgczenie wewnatrzsercowe

miedzy sercem prawym i lewym - ASD, VSD ,PDA), wada Ao

przewodozalezna ( Prostin po urodzeniu).

Ivc




Wrodzone wady twarzoczaszki

»Rozszczepy wargi, podniebienia ( najczestsze wady twarzoczaszki)

»Wady wrodzone zebéw

»Rozszczep wargi i podniebienia(1/600 urodzen).lzolowany rozszczep podniebienia
(1/1000 urodzen).

> Typy rozszczepow:
o lzolowany rozszczep wargi 15%
o lzolowany rozszczep wargi i podniebienia 45%
o lzolowany rozszczep podniebienia 40%

»Rozszczep podniebienia czestszy u chtopcdw, rozszczep wargi u dziewczynek

»60% jednostronny rozszczep wargi po lewej



Etiologia

Predyspozycja genetyczna
»0Obecnos$¢ wady u cztonka rodziny w 1 pokoleniu — wzrost
ryzyka do 1/25

» Geny odpowiedzialne z rozszczepy zlokalizowane na 1, 2, 4, 6,
19 ch.

Czynniki sSrodowiskowe:
»Padaczka u matki (leki: sterydy, fenytoina, diazepam)

» Niedobor kw.foliowego
»Nadmiar wit.A w cigzy

Zwigzane z zespotami wad wrodzonych:
»Sekwencja Pierre Robin

»Z.Aperta



Problemy towarzyszace wadzie

Zaburzenia stuchu
» M czestosci niedostuchu zmystowego i przewodzeniowego

»Konieczna diagnostyka stuchu po urodzeniu

Zaburzenia rozwoju mowy:
» Problemy z artykulacja
»Problemy z jedzeniem

Problemy stomatologiczne:
»Hypodoncja, hyperdoncja, opdznione wyrzynanie zebéw

Porady zywieniowe, higiena, leczenie wielospecjalistyczne : chirurg , ortodonta



Sekwencja Pierre-Robin

Triada objawow:
° Rozszczep podniebienia

o Retrognatia (cofniecie zuchwy i szczeki)

> Niedorozwdj m. glosso- pharyngeus (glossoptosis),
zaburzenia droznosci drog oddechowych

Patologia:

retrognatia, wtornie zaburzenia fuzji podniebienia



http://www.bloggang.com/data/i-am-1st/picture/1121624093.jpg
http://www.bloggang.com/data/i-am-1st/picture/1121624107.jpg

/.Aperta (acrocephalosyndactyly)

» Dziedziczenie autosomalnie dominujgce, wigkszos¢
przypadkdw mutacje spontaniczne

>Najczetsze odchylenia:
° Przedwczesne zarastanie szwow czaszkowych (craniosynostosis )
o Syndaktylia
> Nisko osadzone uszy
o Rozwdj intelektualny : od normy do ciezkiego uposledzenia

° Wady oczu: antymongoidalne ustawienie oczu, ptoza, hyperteloryzm
exophthalmos

° Hipoplazja srodkowej czesci twarzy

° Pronacja zuchwy

o Rozszczep podniebienia ( czesty)

o Wady nosa:: czeste zarosniecie nozdrzy tylnych, ptasie znieksztatcenie nosa
o Wady odcinka szyjnego kregostupa ( fuzja kregow)




/aburzenia rozwoju zebow:

Anodontia — brak zawigzkéw zebow mlecznych i statych

Czesciwa anodontia (hypodontia) brak jednego lub wiekszej liczby
zawigzkow zebowych

Najczestsze :
»Trzeci zagb trzonowy ( zgb madrosci)
»Drugi przedtrzonowy
»Brak zawigzka zeba drugiego szczeki

Zwigzek z innymi zaburzeniami :
»Dysplazjg ektodermalng
»Z.Downa
»Rozszczep wargi i podniebienia




Wady strukturalne zebow

»Zaburzenia genetyczne

Amelogenesis imperfecta:

» Hypoplasia, zaburzenia mineralizacji,

» Wtérne do nieprawidtowej struktury biatek szkliwa
» Objaw: zeby o barwie od zéttej do szarej
Dentinogenesis imperfecta

» Zaburzenie genetyczne rozwoju zebdéw

» Dziedziczenie autosomalne dominujace

» Miekka zebina, zeby o barwie od szaro — niebieskiej do z6tto — brgzowej), W osteogenesis
impefecta : zeby przezroczyste

»Inne przyczyny: wrodzona rdzyczka, krzywica, niedoczynnos¢ przytarczyc,

przyjmowanie tetracyklin w dziecinstwie



Wrodzone infekcje

Za kazen|a TO RCH° Intracerebral
. Growth calcification
>TOXOp|asmOS|S restriction Hydrocephalus

» Other (syphilis) Eye defects: Microcephalus
cataracts Deafness
> R u be | | d microphthalmia
retinitis

» Cytomegalovirus (CMV)
»Herpes simplex virus (HSV)

Heart defects:
cardiomegaly
patent ductus
arteriosus

Jaundice
Hepatitis

Czestos¢ : 10% infekcji wrodzonych

Virus in urine Splenomegaly

Rash:

blueberry
muffin or
petechial

Bone
abnormalities

Anaemia
Neutropenia
Thrombocytopenia

Objawy infekcji z grupy TORCH



Wrodzona rozyczka

Ryzyko wad wrodzonych zalezy od etapu cigzy w jakim
doszto do pierwotnego zakazenia:

Infekcje przed 8 tyg. cigzy:gtuchota, wady serca,
zatma

Ok. 30%ptodow zakazonych przed 13-16 tyg. cigzy:
niedostuch

Zakazenia po 18tyg: minimalne ryzyko dla ptodu
Triada Gregga:l
1. Gtuchota

2. Wady oczu: retinopatia, zacma, mikroftalmia
(43% pacjentow)

3.  Wady wrodzone serca: stenoza aortalna, PDA

Heart disease

Petechiae and
purpura

o

Microcephaly
3
S\ ERRIA
= il e
& £
[3 o [ i
7

Eye anomalies may include cataracts,

e P
@ (@

glaucoma, strabismus, nystagmus,
microphthalmia, and iris dysplasia.




Wrodzona infekcja CMV

> Najczestsze zakazenie wrodzone

»W Europie 50% kobiet ciezarnych — podejrzenie infekcji CMV
» 1% kobiet infekcje pierwotne w cigzy, ok. 40% ich dzieci ma infekcje wrodzong
»Mozliwe infekcje wtérne u kobiet zakazonych przed cigzg

Dzieci zakazone w cigzy:
»90% normalny rozwéj

»5% objawy po urodzeniu ( hepatosplenomegalia, zmiany skérne, opdznienie rozwoju, niedostuch,
padaczka , MPDz, matogtowie)

»5% objawy w pdzZniejszych etapach zycia ( gtéwnie niedostuch)



Objawy kliniczne:

Niewydolnos¢ watroby
Hypersplenism
Z6ttaczka

Zmiany skorne

IUGR

Napady padaczkowe

SR A o o

7.Niedostuch
8.Zaburzenia wzroku

9.Uposledzenie umystowe
10.Matogtowie
11.MPDz




Herpes Simplex Virus

»Zwykle infekcje w okresie perinatalnym

»Objawy na skorze, zmiany oczne, na ustach
»Mikrocefalia

»Matoocze

» Retinopatia

»Hepatosplenomegalia

»Zaburzenia neurologiczne




Ospa wietrzna ( VZV)

Zwykle nie dochodzi do infekcji ptodu:

1. Infekcja w pierwszej potowie cigzy (<20 tyg), <2% ryzyko rozwoju blizn skdrny, zaburzenia
oczne, uposSledzenie rozwoju, wady palcow dtoni

2. Infekcja u matki 5 days przed porodem, 2 dni po, kiedy dziecko nie jest chronione przez
matczyne przeciwciata, duze ryzyko dla dziecka , Smiertelnos¢ 30%.

Matka z ekspozycji w tym czasie — koniecznos¢ podania specyficznej immunoglobuliny ( Varitect)
oraz leczenia Acyclowirem

Identyczne leczenie u dziecka



Wrodzona ospa

Objawy:

»Hipoplasia koriczyn
»QOpdznienie rozwoju

» Atrofia miesni, blizny skdrne
»Mikrocefalia

»QOpdznienie rozwoju




Wrodzona toksoplazmoza

Wiekszos¢ zarazonych dzieci jest bezobjawowa

Toxoplasmosis

(Toxoplasma gondii )

10% objawy kliniczne:

- T
» Retinopatia, chorioretinitis

»Zwapnienia w OUN e @ S— @“;ﬁt

Bolh oocysts and tissue cysts transform

»Wodogtowie ke et
cysl bradyzm!es If a pregn_ant v;::::?
»Opbdznienie rozwoju psychoruchowego e s i i

Zarazone dzieci - leczenie pyrimetamina i sulfadiazyna
przez rok F——
A= DagnostcSiage
Dzieci bezobjawowe moga rozwija¢ chorioretinitis w .

pozniejszym wieku T

1) Serological diagnosis.
or
2) Direct identification of the parasite from peripheral
blood, amniotic fluid, or in tissue sections.



file://localhost/upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/7/7a/Toxoplasma_gondii_Life_cycle_PHIL_3421_lores.jpg

Toxoplasmoza wrodzona
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Zwapnienia w Chorioretinitis
mozgu

Wodogtowie




/ika virus

Zika virus przenoszony przez komary Aedes

1z 5 zakazonych rozwija infekcje z gorgczka , wysypka,
bolami stawowymi, zapaleniem spojowek. Przebieg infekcji
zwykle fagodny przez kilka dni, tygodni.

Infekcje w Brazylii, innych krajach Ameryki Ptd- wrodzone © -
infekcje skutkujg matogtowiem u noworodkéw




/aburzenia genetyczne:

»Najczestsze:

° Trisomia 21 (z.Downa)

o

Trisomia 18

o

Trisomia 13

o

Z .Klinefeltera

o

Z.Turnera

Szacuje sie, ze do 50% wszystkich cigz jest ronionych z czego ok. 50% ma anomalie
chronosomowe

Wiekszos¢ anomalii to : z. Turnera (45,X), triploidie, trisomia 16



/. Downa

Trisomia ch. 21
o Zaburzenia wzrastania

o UpoSledzenie umystowe

o Wady twarzoszaczki
° Mongoidalne ustawienie szpar powiekowych

o

Zmarszczka nakatna

o

Ptaska twarz

o

Mate uszy

o

Wady serca

o

Hypotonia

Wiekszos¢ spowodowana brakiem rozdziatu chromosomow w
czasie podziatu mejotycznego

> 1 ryzyka u kobiet > 35r.z. (z1/ 1000 = do 1/ 400)



Trisomia 18- z.Edwardsa

»Uposledzenie umystowe

»Wady wrodzone serca

» Nisko osadzone uszy

» Nieprawidtowosci palcow i dtoni
»Micrognatia

»Wady nerek

»Syndaktylia

»Wady kostne

»Zgony dzieci w wieku ok. 2 mies.

»Czestos¢ 1 /5000



Trisomia 13-z.Pataua

»Uposledzenie umystowe small head
»Holoprosencefalia mm
»Wady wrodzone serca e s
» Gtuchota

»Rozszczep wargi i podniebienia

»Wady oczu

or extra fingers

o Microftalmia
o Brak gatek ocznych
o Coloboma

undescended or
abnormal testes

i [
LT,
Copyright § ucina Foundation, all rights reserved.

»Wiekszos$é dzieci umiera przed 3 mies zycia
»Czestos¢ 1 /15,000



Z.Turnera (monosomia 45, XO)

> Brak jajnikéw (dysgenezja gonad) i =

> Niskorostosc¢ .

> Krotka szyja j 1 |

»Obrzek limfatyczny dtoni i stop B |

» Deformacje kostne g — ,l )
>Szeroka klatka piersiowa ::_




/ Klinefeltera

» Chtopcy z zestawem chromosomow (47, XXY )

»Zwykle rozpoznania w wieku dojrzewania
»1/ 500 chtopcow

»Nondysjunkcja homologicznych ch.XX

» Bezptodnosé

»Niedorozwdj jader

» Ginekomastia

»Opbznienie rozwoju




Anomalie strukturalne

Zwykle spowodowane ztamaniem chromosomoéw

»Z.Cri-du-chat (kociego krzyku)

»CzesSciowa delecja ch. 5
o matogtowie
o okragta twarz
o hiperteloryzm
o siodetkowaty nos
o wady serca
o problemy kostne /miesniowe
o0 opdznienie rozwoju




Mikrodelecje

Delecja dtugiego ramienia ch. 15 — pietnowanie genetyczne:
o Z.Angelmana (delecja ch.matczynego)

o Uposledzenie umystowe

o Zaburzenia ruchowe
° Napady smiechu
o Z.Pradera-Willego (delecja ch. ojcowskiego)paternal chromosome deleted)
° Hypotonia
o Otytosc
o Uposledzenie umystowe
° Hypogonadism

o cryptorchidism



/. kruchego ch. X

o Uszkodzenia chromosomoéw w miejscach wrazliwych

o Uposledzenie umystowe

° Duze uszy

o Woystajgca zuchwa

o Jasne teczowki

o Chtopcy (4/2000) vs. Dziewczynki (1/4000)

° Drugie po z. Downa zaburzenie chromosomowe bedace przyczyna
opodznienia umystfowego

——

Fragile X




Fetal alcohol syndrome

Defekty spowodowane spozyciem alkoholu w cigzy

Nie ma bezpiecznej ilosci alkoholu.

Microcephaly

O bjawy: imali palpebral Low nasal bridge
. , ki Epicanthal folds
> N IedObor WerStu Smooth philtrum = tMi":"ear
s . : ; anomalies
»Uposledzenie umystowe —— e

»Mikrocefalia

» Nadruchliwos¢

»Napady padaczkowe
»Zaburzenia rozwoju mowy

»Deformacje twarzy
Waskie philtrum,matoocze ,zmarszczka nakgtna, mata zuchwa i szczeka

»Wady serca



Zrodta:

Nelson textbook of Pediatrics, 19t Edition, Kliegman, Behrman, Schor, Stanton, St. Geme

Pediatria, Kawalec, Grenda, PZWL, Warszawa 2013
Illutrated textbook of Pediatrics, 4th Edition
www.who.int
www.congenitalheartdefects.com/stats.html
www.embryology.ch/
genomicdisorders.wikispaces.com/
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