Y.                     Vrozené vady.

Vrozené vývojové vady jsou poměrně časté a procentuálně je lze vyjádřit l procentem. Každé sté dítě má tedy vrozenou vývojovou vadu.

Embryonální perioda trvá 60 dní a nejvíce kritické období je od 3. do 8. týdne gravidity. Teratogenní faktory-zevní vlivy mohou v tomto období vážně poškodit vyvíjející se organizmus.Mezi teratogenní faktory řadíme chemické látky (organická rozpouštědla, léky -např.thalidomid), hormonální látky, poruchy nutriční, ionizační záření, infekční nemoci matky.

Z genetického hlediska je možné rozdělit vady:

1. vady s nezvýšeným rizikem - etiologie exogenní

2. vady se středně zvýšeným rizikem - multifaktoriální dědičnost

3 vady s vysokým rizikem - autozomálně dominantní, autozomálně  recesivní dědičnost.

Nomenklatura vrozených vad prošla různými úpravami a často se různí i ve světoznámých ortopedických učebnicích. Genetici u vad končetin používají např. dělení dle autorů -Temtami, Kusick :
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brachydaktylie

syndaktylie
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Mezinárodní nomenklatura uznaná Světovou zdravotnickou organizací je Swansonova klasifikace z roku 1978.Vrozené vady končetin dělí do 7 skupin.

1. chybný vývoj

2. chybná diferenciace a separace

3. zdvojení

4. nadměrný růst( gigantismus)

5. nedostatečný růst ( hypoplazie)

6. vrozená konstrikce ( amniotické pruhy)

7. generalizované skeletální vady

Do těchto 7 skupin lze zařadit všechny vrozené končetinové deformity.

Podle nové terminologie se dělí defekty končetin na transverzální a longitudinální a obě pak na terminální a vmezeřené (interkalární).

U terminálních vad chybí periferní část končetiny , u interkalárních chybí střední část končetiny a periferní je zachována.

Longitudinální vady se dělí na proximální, distální a kombinované. Transverzální vady udávají rovinu defektu,pod kterou končetina chyb.  Stupeň postižené se dělí na hypoplázii, částečnou aplazii a aplazii.Tato terminologie je popisná a nepřihlíží k etiologii.

Defekty na horní končetině  lze rozdělit na:

humerální

radiální, ulnární

karpální

metakarpální

falangeální

Defekty na dolní končetině lze rozdělit na:

femorální

tibiální, fibulární

tarzální

metatarzální

falangeální

Podle této terminologie lze označit kompletní amelii jako transverzální aplazii terminální, nebo fokomelii ( nasedající ruka na pažní pletenec) jako transverzální aplazii vmezeřenou humerální a radioulnární. Manus vara je podle uvedené terminologie distální longitudinální aplazie radiální. Vrozené vývojové vady se na končetinách mohou různě kombinovat.

Y.1. Arthrogryposis  multiplex congenita.

Arthrogryposis multiplex congenita (AMC) je v genetické literatuře známá jako Guerinův- Sternův syndrom, který zahrnuje heterogenní skupinu mnohočetných kontraktur kloubů, které jsou přítomné při narození a neprogredují obvykle s růstem dítěte. V současnosti je známo velké množství syndromů , při kterých se vyskytují kloubní kontraktury. Někteří autoři hovoří o AMC jako symptomu komplexních kongenitálních kloubních kontraktur, spojených s neurogenní nebo myogenní poruchou.

Podle Swansonovy klasifikace vrozených končetinových vad se řadí AMC do 2. skupiny - chybná diferenciace nebo separace části končetin.

Hallová et al. dělí vrozené kontraktury do 3 základních skupin v závislosti na postižení jen pohybového aparátu , či současně přidružených jiných vrozených vad eventuelně postižení centrálního nervového systému.

1.skupina zahrnuje primární končetinová postižení s kloubními kontrakturami. Do této skupiny patří především klasická artrogrypóza (amyoplázie) a distální artrogrypóza.

2. skupina zahrnuje primární končetinová postižení s kloubními kontrakturami spojené s malformacemi či anomáliemi jiných krajin těla. Může být přítomna skolioza, , kraniofaciální malformace i viscerální malformace. Patří sem např. Freemanův- Sheldonův syndrom, který se kromě vrozených kontraktur končetin vyznačuje hypoplázií střední části obličeje, antimongoloidním postavením očních štěrbin, ulnární deviací prstů, může být přítomna skolioza.

3. skupina zahrnuje kongenitální kontraktury končetin a současně postižení centrálního nervového systému ve smyslu malformace nebo dysfunkce. Řadí se sem např trisomie 18, cerebro- okulo- facioskeletální syndrom a další. Tato skupina je zatížena vysokým procentem letality v prvních dvou letech života.

Incidence onemocnění je 1:5000- 10000 živě narozených.

Etiopatogeneze vzniku kloubních kontraktur není dosud zcela jasná. Existuje řada teorií, ale základní příčinou je snížená hybnost plodu, etiologicky podmíněná různými faktory : např. zmenšené množství amniotické tekutiny, anomálie uteru, amniotické pruhy, vícečetná těhotenství, onemocnění matky - diabetes mellitus, infekční onemocnění aj. Neuropatické abnormity se uvádějí jako příčina ve více jak 90%. Změny se mohou vyskytovat na různé úrovni periferního nebo centrálního systému (např. redukce buněk v předních rozích míšních).Kloubní kontraktury vznikají během intrauterinního života jako důsledek abnormity nebo chybění svalové funkce. Svaly mohou být normální velikosti nebo mohou úplně chybět , pak v jejich lokalitě nacházíme pouze tukovou nebo vazivovou tkáň.

Klinický obraz klasické AMC - amyoplázie, která představuje asi třetinu z celé skupiny artrogrypoz záleží na výši postižení. Charakteristické je obvykle symetrické postižení končetin, které se týká všech 4 končetin, vzácněji jsou postiženy jen dolní nebo horní končetiny samostatně. Typické je chybění normálních ohybových rýh nad klouby, kůže je hladká, lesklá a adheruje k měkkým tkáním. Nohy jsou téměř vždy v tuhém equinovarozním postavení, zápěstí často v palmární flexi. Horní končetiny bývají v ramenních kloubech ve vnitřní rotaci a addukci, loketní klouby bývají extendované nebo mohou být i ztuhlé ve flexní kontraktuře (obr. Arthrogryposis multiplex congenita).

Kyčelní klouby bývají ztuhlé v extenzi nebo flexi, v abdukci či addukci někdy spojené s teratologickou luxací.Typický je pomalý růst postižených končetin. U dětí není porušeno čití a inteligence je normální.

Klinický obraz distální artrogrypozy je charakterizován postižením distálních částí končetin a typickým postavením rukou.Typické je sevření rukou v pěst s překládáním prstů a addukovaným palcem, postavení nohy bývá eqinovarozní, ale může být i kalkaneovalgozní. Některé subkategorie mohou mít i jiné přidružené vady ( skolioza, rozštěp patra, někdy i postižení kořenových kloubů končetin).

Zatímco u neuropatického typu amyoplázie je nízké riziko opakovaného výskytu v rodině, u myopatického typu amyoplázie je většinou autozomálně dominantní dědičnost, u distálního typu artrogrypózy je riziko až 50% pro děti postiženého.

Terapie musí být vždy komplexní jako při jiných systémových onemocněních. Ihned po narození je třeba začít s intenzivní rehabilitací doplněnou o koreční sádrovou fixaci, polohovací dlahy či ortotické vybavení k udržení spravné polohy končetin.

Tyto vady, které jsou v rámci systémového onemocnění velice rigidní obvykle nevyřešíme pouze konzervativně a musíme je řešit operačně, v nízkém věku na měkkých tkáních v oblasti kontraktur kloubu - prolongace, kapsulotomie, vzhledem k recidivám deformit a kvalitě měkkých tkání je nutné i poměrně v nižším věku přistoupit často ke korekčním osteotomiím. Snahou je zajistit chůzi u pacienta a sebeobsluhu - tedy zlepšení pohybu na horních končetinách nejen ve smyslu pasivního pohybu , ale na základě vyšetření elektromyografického a tedy potvrzení funkčnosti určitých svalů jsou propracovávány i transpozice svalové. Po všech operačních výkonech musí následovat intezivní rehabilitace. Prognoza  vertikalizace závisí též na počtu přítomných motorických jednotek ověřených EMG vyšetřením.

Equinovarozní deformity nohou jsou extrémně rezistentní k léčení a mají sklon k recidivám. Taktika léčení je stejná jako u pes equinovarus congenitus s jedinou rozdílnou operační taktikou. Při recidivě vady v batolecím věku je indikována talektomie.

Pro chůzi je třeba zajistit extenzi v kolenních kloubech uvolněním event. přítomných flexorů kolen a zadní kapsulotomií, obvykle je nutná deflexní suprakondylická osteotomie.

U jednostranné luxace kyčelních kloubů je třeba provést repozici vždy, oboustranná luxace nemusí být vždy reponovaná. Flexní kontraktura znemožňuje stoj a chůzi, proto se jí snažíme uvolnit povolením flexorů kyčle, v úvahu přichází deflexní osteotomie proximálního femuru.

Derotační osteotomie proximálního humeru mohou zlepšit addukční a vnitřně rotační kontrakturu. Uvolnění zadní struktur v oblasti lokte může zmírnit extenční kontrakturu, k transpozicím svalovým je možno využít např. m. pectoralis major. Flexní kontrakturu zápěstí je možno korigovat karpektomií s eventuelní artrodézou po ukončení růstu.

Y.2. Vrozené vady bérce a nohy.

Y.2.1. Kongenitální pseudoartroza bérce.

Při narození bývá obvykle u kongenitální pseudoartrózy přítomno zakřivení bérce častěji v distální třetině, nebo na rozhraní střední a distální třetiny bérce. Může být postižena tibie nebo obě kosti. Pokud je pakloub přítomen již při narození, konce jsou sklerotické spojené fibrózním pruhem (obr. Kongenitální pseudoartróza bérce).

Rozlišují se 4 typy vrozených pakloubů.

1. dyplastický- dutina je částečně nebo úplně obliterovaná a je  postižena buď jen tibie nebo obě kosti. Klinicky se projeví v 1. roce života.

2. cystický - typ a: je vyvinut při narození a má špatnou  prognozu

                     typ b: klinicky se projeví po 2. roce věku, není   postižena fibula

3. sklerotický - je postižena i fibula, klinicky se manifestuje do 3 let věku

4. pozdně nastupující typ- manifestuje se po 5. roce věku.

Etiologie není zcela známá, často se vyskytuje s jinými vrozenými vadami: neurofibromatozou, syndaktyliemi, vrozeným vykloubením kyčelním.

Terapie: dlahování a ortézy mohou pomoci při vertikalizaci pacienta, po operačním řešení může pakloub opakovaně recidivovat při využití různých operačních postupů. Je možné využít zevní fixace či vnitřní nitrodřeňové fixace za současného obložení spongiozou či přemostění kostními kortikálními štěpy, nebo využití fibuly s cévní stopkou, která přemostí defekt v tibii (fibula pro tibia).

Y.2.2. Vrozený defekt fibuly

Fibula může být kratší nebo jen částečně chybět, nebo chybí úplně.

Postižení se může manifestovat též oboustranně a současně nohou být postiženy ostatní končetiny. Noha nemá oporu v zevním kotníku a dochází k equinovalgoznímu postavení nohy. Současně může být postižen femur, ulna ( FFU syndrom : femur- fibula-ulna)

Místo fibuly se nachází obvykle vazivový pruh, který táhne nohu do equinovalgozního postavení, hlezno je subluxováno zevně. Někdy chybí zevní paprsek nohy (obr. Vrozený defekt fibuly).

Terapie: cílem je upravení postavení nohy a vyrovnání délek končetin. Okolo 1 roku věku je třeba operačně odstranit vazivový pruh fibuly, uvolnit laterální a zadní struktury s centrací chodidla. Rozdíl délek je možné zprvu korigovat úpravou obuví, při větším zkratu je třeba řešit postupnou prolongací pomocí zevního fixatéru.

Y.2.3. Vrozený  defekt tibie.

Je vzácnější. Může se jednat pouze o diastázu tibiofibulární v oblasti hlezenné vidlice až po úplné chybění tibie.

Klinicky je přítomen výrazný zkrat a varozní deformita nohy.

Operačně je třeba korigovat postavení nohy a využít fibuly k náhradě tibie.

Y.2.4. Syndrom vrozených konstrikčních pruhů

při narození mohou být přítomny zářezy obkružující celé končetiny, jsou způsobeny  zaškrcením pruhy amnia.

Hluboké zářezy je třeba ošetřit Z plastikou.

Y.2.5. Koalice tarzálních kostí.

Jedná se o spojení 2 nebo více kostí tarzu, způsobené poruchou segmentace a diferenciace primitivního mezenchymu. Nejčastěji se jedná o koalici kalkaneonavikulární, méně talokalkaneární.

Je omezen pohyb v subtalárním kloubu, pata je ve valgozitě, os naviculare se dislokuje  dorzolaterálně. Nejčastějším klinickým obrazem je rigidní plochá noha, peroneální svaly se zkracují nepravou elasticitou.
Resekce kostního můstku vede obvykle k recidivě. Řešením je tripleartrodéza po ukončení růstu.

Y.2.6. Pes equinovarus congenitus.

Pes equinovarus congenitus (EQV) je vada známá od doby Hipokrata, postihuje 1 promile narozených dětí, častěji chlapce (obr. Pes equinovarus congenitus).

Etiologie onemocnění není zcela známá , existuje celá řada teorií např. teorie Wynn- Daviesové o genetických vlivech a vlivech prostředí (10x častější výskyt u jednovaječných dvojčat).

Při pozitivní rodinné anamnéze je 10% pravděpodobnost výskytu vady u dalších dětí. Teorie neuromuskulární vysvětluje vznik na základě poruchy inervace, které vede k porušení svalové rovnováhy.

Zajímavá je i teorie Böhmova zástavy vývoje nohy. Při délce embrya 30mm, tedy na počátku 2. měsíce přechází noha do equinovarozního a addukčního postavení , je to tzv. fibulární fáze, kdy je zrychlený růst distálního konce fibuly a kostí laterální části nohy, ten je vystřídán na konci 2. měsíce embryonálního vývoje tzv. tibiální fází, kdy roste rychleji distální konec tibie a kosti mediální části nohy.

Pes equinovarus je deformita s multifaktoriální patogenezou. V 10% bývá současný výskyt dalších vrozených vad jako je na př. luxatio coxae congenita, spina bifida.

Existují 2 skupiny názorů, co je primární příčinou vady.

1.  primárně deformován skeletální základ ( talus).

2. primárně subluxační postavení talokalkaneonavikulárního komplexu a sekundárně dochází ke změnám v talu.

Mezi jednotlivé složky vady patří:

1. equinozita v hlezenném kloubu

2. varozita paty

3. addukce přednoží

Někteří autoři přiřazují 4. složku vady, a to vnitřní rotaci tibie, jiní ji považují za adaptační deformitu.

Supinace a addukce začíná v kloubu subtalo a v kloubu kalkaneokuboidním a je výraznější na všech kostech a kloubech distálně od dolního hlezenného kloubu. Zadní část trochley talu je klínovitě zúžená.V oblasti talokalkaneárního skloubení jsou popisovány abnormální rotace okolo mezikostních ligament v sagitální, frontální a horizontální rovině. Kost patní se v zadní části přibližuje k zevnímu kotníku,i když je pata ve varozitě. Os naviculare nasedá na vnitřní plochu krčku talu, tibiálně je posunuta i os cuboideum.Ossa cuneiformia a metatarzy jsou stočeny do supinace a addukce.

Terapie: Terapii rozdělujeme na konzervativní a operační. S konzervativní terapií je třeba začít bezprostředně po narození. Polohový pes EQV se dá pasivně korigovat a konzervativní terapií je úspěšně zvládnut prakticky ve 100%. 

Rigidní pes EQV asi v 60-70% dospěje k operaci, pokud je však intenzivně léčen konzervativně od narození.

Bezprostředně po narození je třeba začít s intenzivním redresním cvičením, od 1 týdne věku s léčbou pomocí sádrových korekčních obvazů. Tyto musejí bezprostředně následovat za sebou a nesmí se mezi nimi nechávat několikadenní pauzy, neboť může dojít k výrazné ztrátě korekce. I po dosažení korekce sádrujeme dalších 6-8 týdnů v korigovaném postavení. Obecně platí, že sádrujeme tak dlouho , dokud dochází ke zlepšování vady.Polohovací dlahy sádrové či laminátové ponecháváme na doléčení vady.

RTG vyšetření nohou je nutné provést okolo 5.-6. měsíce věku, pokud nedochází ke konzervativnímu zvládnutí vady. Na RTG hodnotíme vzájemné postavení talu a kalkaneu a jejich rozdílného postavení proti zdravé noze. V bočné držené projekci jsou osy talu a kalkaneu u pes EQV rovnoběžné, v AP projekci se stín talu a kalkaneu překrývá, osy obou kostí svírají malý úhel, který je otevřený proximálně . U zdravé nohy v AP projekci se talus a kalkaneus nepřekrývají a jejich osy svírají úhel 40 stupňů otevřený distálně (obr.) .

Operujeme okolo 9.-10. měsíce věku, v případě rigidního pes EQV, který nereaguje na konzervativní léčbu i dříve okolo 6 měsíců věku. Vada by měla být vyřešena do do 1 roku věku. Korekční sádry po operaci je třeba přikládat nejméně na 6 lépe do 12 týdnů po operaci.Následně doléčujeme sádrovými dlahami.

Operace můžeme rozdělit na:

1. Operace na měkkých strukturách

2. Operace  na kostech u rigidních vad a pozdě léčených pacientů

Základními operačními výkony v období kojeneckého , batolecího a předškolního věku jsou výkony na měkkých tkáních. Tyto spočívají v uvolnění zadních struktur, plantárních event. mediálních ( prolongace šlach, kapsulotomie).

Problematický je rebelující pes EQV v období předškolního a časného školního věku. Zde je možné provést kompletní release s uvolněním zadních ,mediálních a laterálních struktur, event. transpozice šlachové či korekční osteotomie patní kosti. K repozici nohy je možno použít zevního fixatéru dle Ilizarova ve školním věku k překlenutí určitého období, než je možné provést alespoň parciální resekce či nad 12 let tripleartrodézu (trojí dézu mezi talem a kalkaneem, talem a os naviculare, kalkaneem a os cuboides).

Y.2.7. Metatarsus varus

Metatarsus varus (MTV)  může být též polohový nebo rigidní .

Rigidní může být jako vlastní vrozená vada nebo jako reziduální deformita po léčeném pes EQV.

Metatarzy jsou v addukci a inverzi nohy (obr. Metatarsus varus).

Terapie konzervativní je stejná jako u pes EQV a spočívá v přikládání sádrových korekčních obvazů.

Pokud vada perzistuje, je třeba operačně uvolnit mediální struktury ( kapsulotomie), u starších dětí eventuelně je možné přednoží korigovat osteotomií metatarzů.

Y.2.8. Pes calcaneovalgus

Pes calcaneovalgus je polohová vada, která se vyznačuje dorziflexí hlezna, někdy je dorzum nohy přiloženo na přední plochu bérce.

Terapie je konzervativní, spočívá ve cvičení a přikládání sádrových dlah.

Y.2.9. Pes planovalgus congenitus

Pes planovalgus congenitus - vrozený strmý talus - talus verticalis jsou synonyma pro vrozenou vadu, kdy talus je u novorozence ve vertikálním postavení a stojí prakticky v prodloužení kostí bérce. Přednoží je v abdukci a dorziflexi, noha je kolébkovitá, hlavice talu prominuje na vnitřní straně chodidla (obr. Vrozený strmý talus).

Terapie je zpočátku konzervativní - přikládání korekčních sáder a dlah.Podstatou operační taktik je uvolnění měkkých tkání dorzomediolaterálně v oblasti tarzu, repozici kostí tarzu a jejich transfixaci Kirschnerovými dráty.

U starších dětí nad 5 let věku je možné provedení extraartikulární artrodézy talokalkaneární dle Grice,nad 10 let věku je řešením artrodéza sub talo.

Y.2.10. Vrozené vady prstů

Y.2.10.1. Digitus V supraductus

Malík při této vadě je rotován zevně a leží nad IV. prstem.

Vzhledem k tomu, že vadí při obouvání, je třeba operační terapie.

Plastická operace spočívá v uvolnění mediální části kloubního pouzdra a transpozici extenzoru malíku na zevní stranu. Jiná operační taktika spočívá v exstirpaci proximální falangy.
Y.2.10.2. Hallux varus congenitus

Palec je v addukci, někdy tato vada bývá spojena s dalšími vadami přednoží např. polydaktylií, syndaktylií.

Operační terapie spočívá v uvolnění mediálních struktur, kapsulotomii, eventuelně u zkráceného metatarzu v korekční osteotomii.

Y.2.10.3. Syndaktylie

Při syndaktylii se doporučuje pouze separce palce proti ostatním prstům.

Y.2.10.4. Polydaktylie

 Polydaktylie může být na straně palce, malíku nebo centrálně, kdy se jedná o duplikaci jednoho ze středních prstů.

Amputace nadpočetného prstu je indikovaná mezi 10.-12. měsícem věku. Současně je třeba odstranit i nadbytečný metatarz, či jeho rudiment.

Y.2.10.5. Makrodaktylie

Příčinou makrodaktylie může být neurofibromatóza, nebo nahromadění vazivovětukové tkáně (obr. Makrodaktylie).

Při operaci je třeba klínovitě  resekovat měkké i kostěnné tkáně.

Vrozené vady nohy je třeba vyřešit do 1 roku věku, tak aby dítě v rámci motorického vývoje mohlo vertikalizovat a zařadilo se mezi své vrstevníky.

