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Encefalokéla v Ceské republice — incidence,
prenatalni diagnostika a mezinarodni srovnani

Encephalocele in the Czech Republic -
incidence, prenatal diagnostics and
international comparison

Souhrn

Cil:Cilem prace bylo analyzovat celkovou incidenciencefalokély azhodnotit Uspésnostjeji prenatdini
diagnostiky v CR. Metody: Pro analyzu byla vyuZita oficiéIni data z Narodniho registru vrozenych vad
vedeného v rdmci Registru reprodukéniho zdravi v Ustavu zdravotnickych informaci a statistiky
CR za obdobi 1994-2015. Druhym zdrojem byla data o prenatélni diagnostice ziskdvand aktivné
pod zastitou Spole¢nosti lékafské genetiky a genomiky CLS JEP. V nasf praci jsme analyzovali ro¢ni
Cetnosti a jejich zmény jak u narozenych déti, tak i u prenatdlné diagnostikovanych pfipadd. Dale
jsme analyzovali i tydny téhotenstvi u prenatdlné diagnostikovanych pfipadd. Vysledky: V obdobi
1994-2015 bylo v CR diagnostikovano 279 piipad( encefalokély. Prenatainé bylo diagnostikovéno
(a pro pritomnost zavazné vyvojové vady predcasné ukonceno) celkem 216 pfipadd, u narozenych
déti pak bylo zachyceno 63 pfipadU. V relativnich poctech byla celkova incidence 1,24 (incidence
u pffpadd prenatélné diagnostikovanych byla 0,96 a u narozenych détf byla 0,28) na 10 000 Zivé
narozenych. V pribéhu celého sledovaného obdobi ¢etnost prenatalné diagnostikovanych
pfipadud signifikantné vzrostla (p < 0,001), ovsem po roce 2008 se rlist jiz zastavil a Uroven z{stava
zhruba stejnd. Pocty pripadl encefalokély u narozenych déti nepatrné klesaji, trend vsak nenf
statisticky vyznamny (p = 0,585). Zdvér: Uspé$nost prenatélni diagnostiky encefolokély se v CR ve
sledovaném obdobi vyznamné zvysila, a to pfedevsim do roku 2008, v dalsim obdobi 2009-2015 jiz
k vyznamnym zméndm nedoslo.

Abstract

Aim: The aim of this study was to analyse the total incidence of an encephalocele and to evaluate
the effectiveness of its prenatal diagnostics in the Czech Republic. Methods: We used the official
data from the National Registry of Congenital Anomalies kept within the Register of Reproductive
Health in the Institute of Health Information and Statistics of the Czech Republic during the time
period 1994-2015. The second source were data on prenatal diagnostics collected under the
guidance of the Society of Medical Genetics and Genomics CMA JEP. In our work, we analysed
the annual frequencies and their changes in both born children and prenatally-diagnosed
cases. We also analysed weeks of pregnancy in prenatally-diagnosed cases. Results: During the
1994-2015 time period, a total of 279 cases of encephalocele were diagnosed in the Czech
Republic. Among those, 216 cases were prenatally diagnosed (and electively terminated) due to
a serious developmental defect, while 63 cases were reported in newborns. In relative numbers
(per 10,000 live births) the total incidence of encephalocele was 1.24 (0.96 in prenatally-diagnosed
cases and 0.28 in births). During the selected time period, the frequency of prenatally-diagnosed
cases increased significantly (P < 0.001), but after 2008 the growth stopped and the level remained
roughly the same. The number of encephalocele in births decreased slightly, but they did not show
a statistically significant trend (P = 0.585). Conclusion: The effectiveness of prenatal diagnostics of
encephalocele increased significantly during the selected time period. This trend can be observed
especially till 2008; in the 2009-2015 time period, the changes were not significant anymore.
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Uvod
Encefalokéla je vrozend vada charakterizo-
vand vyhfezem mozkové tkdné a mozko-
vych plen doprovazend obycejné defektem
kosti lebky a kozniho krytu. Spolu s kraniora-
chischizou, anencefalii a spinou bifidou patfi
do skupiny rozstépovych vad neurdinf tru-
bice (neural tube defects; NTD) [1,2]. Ence-
falokéla patif v této skupiné k méné ¢astym
vadam, literdrné je jako nejcastéjsi NTD uda-
vana spina bifida, ndsleduje anencefalie a az
tfeti v pofadi je encefalokéla (pred zcela ra-
ritni kraniorachischizou) [3]. Etiologie téchto
vrozenych vad CNS je s nejvétsi pravdépo-
dobnosti multifaktoridlni, s ur¢itym vlivem
zevniho prostredi na strané jedné a urcitou
roli polygenni dédi¢nosti na strané druhé.
Literdrné je udavano zvysené riziko vzniku
této vady v gravidité spojené s deficitem ky-
seliny listové (nékdy souvisejici s polymor-
fizmy genu MTHFR), nékterymi infekénimi
agens, urcitymi Iéky (napt. warfarin ¢i rdzna
antiepileptika), hypertermii a také u téhot-
nych s obezitou a/nebo diabetem mellitem.
Encefalokéla mlze byt soucésti i nékterych
komplexnich genetickych syndrom (napf.
syndrom Meckel-Gruber).

Castoje tato vada asociovana s kongenital-
nim hydrocefalem, nékdy s mikrocefalif [4,5].

Dalsi délenf je mozné podle lokalizace to-
hoto defektu na okcipitalni, parietélni a fron-
talni (nazofrontdlni, nazoetmoiddlni nebo
nazoorbitalni) [6]. Progndza této vrozené

vady je jak z hlediska mortality, tak i z hle-
diska morbidity zavazna. U postizenych je-
dincl se mohou objevit rizné priznaky po-
stizeni (zdvaznéjsi spastické formy détské
mozkové obrny, ataxie, nespecifické opoz-
dénf psychomotorického vyvoje, rlstova re-
tardace, popfipadé epilepsie). Rada posti-
Zenych déti véak md normalinf intelekt [2,6].
Incidence téchto vad v populaci jevi vyrazné
odchylky v zavislosti na faktorech etnickych,
geografickych, ale i sezénnich a socidlnich.
Okcipitalni encefalokéla se castéji vyskytuje
v Evropé a v severni Americe, frontaini ence-
falokéla se ¢astéji diagnostikuje v Jizni Asii,
Rusku a v Africe [7]. Encefalokélu je, spolu
s dalSimi vadami ze skupiny NTD, mozné dia-
gnostikovat jiz prenatdlné. Jiz od 90. let mi-
nulého stoleti se rozvijel prenatalni skrinink
NTD pomoci UZ a biochemickych markert
(alfa-fetoproteinu) [8]. V soucasné dobé je
pro prenatalni diagnostiku klicové UZ vyset-
feni, které je za timto Ucelem provadéno jiz
v | trimestru gravidity [9].

Material a metodika

Pro vytvoreni souboru pfipadl encefalokély
v CR byla vyuzita oficiaIni data z Narodniho
registru vrozenych vad vedeného v rdmci
Registru reprodukeniho zdravi v Ustavu zdra-
votnickych informaci a statistiky CR (UZIS CR).
Informace o prenatdliné diagnostikovanych
pfipadech jsou dale doplfiovany z aktiv-
niho sbéru dat z center Iékarské gene-

tiky a prenatalni diagnostiky, ktery probiha
pod zastitou Spolec¢nosti lékafské gene-
tiky a genomiky Ceské lékafské spolecnosti
Jana Evangelisty Purkyné. Registrace vroze-
nych vad je v CR ze zdkona povinna a v sou-
Casné dobé mé za sebou jiz vice jak 55 let
historie [10].

Z&kladni soubor tvorily vsechny prena-
talné i postnatdlné diagnostikované piipady
vsech forem encefalokély (kody Mezindrodni
klasifikace nemoci MKN-10: Q01.0-Q01.9) ve
sledovaném obdobi 1994-2015. V rdmci re-
trospektivni epidemiologické studie jsme
analyzovali absolutnf a relativni pocty (pre-
poctené na 10 000 zivé narozenych) pfipadd
encefalokély a jejich zmény jak u narozenych
déti, tak i u prenatdlné diagnostikovanych
pfipadl. Déle jsme analyzovali i tydny té-
hotenstvi u prenatdlné diagnostikovanych
pripadd.

Pro statistickou analyzu zjisténych trend
byly vyuzity nasledujici metody: linedrni re-
grese (u vyvoje priimérného tydne tého-
tenstvi pfi prenatdlni diagnostice) a dvé va-
rianty zobecnéného linedrniho modelu [11],
a to Poissonova regrese (u vyvoje poctu déti
narozenych s encefalokélou, prenatéiné dia-
gnostikovanych pfipadd a souctu obou)
alogistickd regrese (u zmén efektivity prena-
taInf diagnostiky). Vypocty byly provedeny
statistickymi softwary Stata (Statcorp, Col-
lege Station, TX, USA) a BMDP (Statistical So-
lutions, Los Angeles, CA, USA). Za statisticky
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Obr. 1. Incidence encefalokély v CR v obdobi 1994-2015, pfipady u narozenych a pfipady umélého ukonéeni téhotenstvi po pozitivni

prenatalni diagnostice.

Fig. 1. Incidence of encephalocele in the Czech Republic during 1994-2015 time period; cases in live births and prenatally-diagnosed
and electively-terminated cases after a positive prenatal diagnosis.
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Obr. 2. Procento prenatalné diagnostikovanych pfipadt encefalokély v CR v obdobi 1994-2015.
Fig. 2. Percentage of prenatally diagnosed cases of encephalocele in the Czech Republic during 1994-2015 time period.

vyznamné byly povazovany vysledky s hod-
notami p < 0,05.

Vysledky

Ve sledovaném obdobi 1994-2015 bylo
v rdmci celé CR diagnostikovéano celkem
279 pfipadl encefalokély. Pomoci UZ dia-
gnostiky byla vada diagnostikovana (a gravi-
dita na prani téhotné predcasné ukoncena)
ve 216 pfipadech (7742 % viech znamych
pfipadd). U narozenych déti bylo ve sledo-
vaném obdobi hldseno celkem 63 pfipadd
encefalokély (22,58 %). V relativnich poctech
byla celkova incidence encefalokély 1,24,
u pfipadl prenatdlné diagnostikovanych
byla tato incidence 0,96 a u narozenych détf
byla 0,28 na 10 000 Zivé narozenych. Vyvoj
incidenci v jednotlivych letech sledovaného
obdobf je ukdzan pfehledné na obr. 1. Nej-
vyssi incidence této vady byla u naroze-
nych v roce 2004 (0,61 na 10 000 Zivé naroze-
nych), nejnizsi v letech 1994 a 2011 (0,09 na
10 000 Zivé narozenych). U pfipadd pre-
natdlné diagnostikovanych byla nej-
1996 a 1997 (0,33 na 10 000 Zivé narozenych),
nejvyssi incidence pak v roce 2007 (2,01 na
10 000 Zivé narozenych) (obr. 2).

V prabéhu sledovaného obdobi sig-
nifikantné roste cetnost prenatalné dia-
gnostikovanych pfipadl encefalokély
(p < 0,001), ovéem po roce 2008 se tento
trend jiz zastavil a Cetnost prenatalné dia-
gnostikovanych pfipadl této vady zlstava

zhruba stejna. Pri rozdéleni celé sledované
¢asové periody na dvé obdobi s hranici
v roce 2008 je tedy rist prokazatelny pouze
v prvni periodé (p < 0,001), zatimco ve druhé
tento statisticky vyznamny trend nenf pfito-
men (p = 0,517). Cetnosti u narozenych ne-
patrné a nevyznamné klesaji, nevykazuijf sta-
tisticky vyznamny trend (p = 0,585). Celkovy
pocet pfipadl encefalokély ve sledovaném
obdobf vyznamné vzrostl (p < 0,001), tento
trend je dUsledkem nérUstu prenatéliné dia-
gnostikovanych pfipadd encefalokély v ob-
dobi pfed rokem 2008. V rdmci jiz dfive
zminéného rozdéleni na dvé dil¢i obdobi
s hranici v roce 2008 je celkovy rlst prokaza-
telny pouze do roku 2008 (p < 0,001), poté uz
trend pfftomen nenf (p = 0,484).

Linearni regrese u encefalokély dete-
kuje statisticky vyznamny klesajici trend
(p=0,005) tydnt tehotenstvi pfi diagnostice.
Nejnizsi primérnd hodnota tydne téhoten-
stvi byla v roce 2015, a to 13,62, nejvy3si pak
v roce 2010 (19,50). Vyvoj a zmeny tydne té-
hotenstvi pfi prenatalni diagnostice encefa-
lokély jsou ukazény na obr. 3, podil prvotri-
mestralni a druhotrimestralnf diagnostiky na
celku diagnostikovanych pripadl encefalo-
kély pak ukazuje obr. 4.

Diskuze

Encefalokéla je vrozena vada, kterd je dobre
diagnostikovatelnd v ramci prenatélni dia-
gnostiky, a to pomoci UZ vysetfeni plodu.
Velké defekty mohou byt diagnostikovany jiz

v prvotrimestralnim skrininku, ¢ast defektd
viak byva diagnostikovéna az ve Il. trimestru,
obecné by ale vyznamné defekty nemély pfi
kvalitné provedeném prenatalnim UZ vy-
Setfeni uniknout bez povsimnuti [9]. Samo-
zfejmé vzdy zéleZi na erudici vysetiujiciho lé-
kafe a kvalité pouzitého UZ pfistroje.

V rdmci CR jsou Udaje o prenatalni dia-
gnostice encefalokély k dispozici jiz od
roku 1985, udaje o narozenych dokonce jiz
od roku 1964 [10]. To umoZruje porovna-
vat vyvoj Uspésnosti prenataini diagnostiky
této vady s nasimi predchozimi pracemi
7 let 2002 a 2015, které uvadeji priblizné 55,
resp. 65 % prenatdlné diagnostikovanych
pripadl encefalokély [12,13], v aktudIni stu-
dii (za obdobi 1994-2015) byla prlimérna
efektivita prenatalniho zachytu encefalo-
kély 7742 %. Zatimco zacatkem 90. let mi-
nulého stoleti byly pocet pfipadl encefalo-
kély zachycenych prenatdini diagnostikou
a pocet pfipadd u narozenych déti prak-
ticky stejné, od druhé poloviny 90. let jiZ za-
¢inaji postupné prevazovat prenatédlné dia-
gnostikované pfipady. V poslednich letech
je pocet prenatédlné diagnostikovanych pfi-
padd encefalokély zpravidla 3-7x vyssi, nez
je pocet détf narozenych s touto vadou (v le-
tech 2011 a 2012 byl tento rozdil jesté vyraz-
néjsi, ale je treba vzit v Uvahu velmi nizké
pocty narozenych s touto vadou). Z nasich
vysledkd vyplyvé i dalsi podstatny fakt, a to
postupny presun diagnostiky této vady do
stdle ¢asnéjsich tydnu gravidity.
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Obr. 3. Tyden t&hotenstvi pfi prenatalni diagnostice encefalokély v CR v obdobi 1994-2015.

Fig. 3. Week of gestation at the time of a positive prenatal diagnostics of encephalocele in the Czech Republic during 1994-2015 time period.
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Obr. 4. Podil prvo- a druhotrimestralni diagnostiky na celkové prenatélni diagnostice encefalokély v CR v obdobi 1994-2015.
Fig. 4. The proportion of the first and the second trimester diagnostics on the overall prenatal diagnostics of encephalocele
in the Czech Republic during 1994-2015 time period.

Mozné je také mezinarodni srovnani cel-
kové incidence encefalokély v CR s ostatnimi
zemémi. Tab. 1 ukazuje incidence encefalo-
kély v rlznych oblastech Evropy dle Udajd
mezinarodni organizace EUROCAT (za ob-
dobi 2011-2017) [14]. Z mezindrodniho srov-
nani vyplyva, ze nase celkova prdmeérnd in-
cidence encefalokély (1,24 na 10 000 zivé
narozenych) patfi v evropském kontextu

spise k hodnotdm nadprdmérnym. Z porov-
nani dale vyplyva, Zze nade Uroven prenatalnf
diagnostiky encefalokély je srovnatelna s vy-
sledky dosaZenych v Némecku, Italii, Francii
a Velké Britanii. Ze skandindvskych zemi je
na zhruba stejné Urovni Finsko. Stejné jako
v CR se prenatélni zachytnost této vady ani
v téchto zemich jiz nezvysuje. Obecné Ize
konstatovat, Ze urcita ¢ast pfedevsim drob-

nych defekt mdze prenatdlni diagnostice
unikat. Déle jsou zde pfipady, kdy se téhotna
po pozitivni prenatalni diagnostice neroz-
hodne pro pfed¢asné ukonceni gravidity
z dlvodu nélezu této vady. Nelze také opo-
minout i malé procento Zen, které prena-
talnf diagnostiku z rdznych ddvodd nepod-
stoupl. Je tedy otdzkou, zda je v prenatdlni
diagnostice této vady jesté prostor ke zlep-
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zace EUROCAT (2011-2017).

Celkova incidence

Tab. 1. Encefalokéla ve vybranych evropskych zemich dle dat mezinarodni organi-

V tabulce jsou uvedeny celkové relativni incidence encefalokély (na 10 000 Zivé naroze-
nych), relativni incidence UUT po pozitivni prenatélni diagnostice encefalokély a podil
pripadl UUT na vsech diagnostikovanych pfipadech (v procentech).

UUT pro diagnézu Procento UUT

Stat na 10 000 na 10 000 z celku
Polsko 0,34 0,00 0,00
Madarsko 1,06 0,45 42,45
Finsko 2,07 1,73 83,58
Svédsko 0,72 038 52,78
Norsko 0,69 041 5942
Dénsko 1,31 044 33,59
Francie 1,84 141 76,63
[talie 0,86 0,68 79,07
Velkd Briténie 1,28 0,97 75,78
Némecko 1,64 1,27 7744

UUT — umélé ukoncenf téhotenstvf

Seni prenatalni zachytnosti, nebo zda se jiz  Finanéni podpora

ptiblizujeme k hodnotdm pomysiného ma-
xima. Kazdopadné Ize konstatovat, Ze pre-
natalni diagnostika encefalokély je v CR na
velmi dobré drovni a je plné srovnatelna
s fadou dalsich evropskych zemi.
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Soutez o nejlepsi praci
publikovanou v ¢asopise Ceska a slovenska neurologie a neurochirurgie

V roce 2021, stejné jako v predchozich letech, probiha soutéz o nejlepsi ¢lanek v casopise Cesk Slov Neurol N.
Zarazeny budou prace otisténé v ¢islech 2021/1-6.

Predem dékujeme viem autorlim za zaslané pfispévky.
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