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Souhrn:  

Rozštěpové vady obličeje  představují velmi závažné vrozené vývojové vady.  Moderní 

ultrazvukové přístroje díky svému vynikajícímu rozlišení umožňují včasnou diagnostiku 

těchto anomálií již v průběhu těhotenství.   Spolupráce  s multidisciplinárním týmem 

umožňuje upřesnit  prognosu  a naplánovat  další péči,  včetně rekonstrukčních operací u 

novorozence.  Při genetickém poradenství je důležité klást důraz na dobrou informovanost 

pacientky, nedirektivnost při indikaci dalších vyšetření  a psychologickou podporu rodičů  při 

nálezu této závažné vývojové vady.  

 

Klíčová slova : 
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Summary:  

Facial clefts  are very serious congenital malformation. Thanks to their excellent resolution, 

modern ultrasound devices enable us the early diagnosis of these anomalies already during 

pregnancy. Cooperation with a multidisciplinary team makes it possible to specify the 

prognosis and plan further care, including reconstruction operations of the newborn. In 

genetic counseling, it is important to emphasize the good information of the patient, non-

directive in the indication of further examinations and psychological support of parents in 

finding  this congenital anomaly. 
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Možnosti prenatální diagnostiky  rozštěpových vad obličeje    

P.Vlašín 

1. Úvod 

 Prenatální  diagnostika je rychle se vyvíjející obor mediciny. V této práci  je podán stručný 

přehled našich současných možností prenatální ultrazvukové  diagnostiky rozštěpových vad 

obličeje.    Vzhledem k velké variabilitě rozštěpovch vad patří  jejich diagnostika  

k obtížnějším  stránkám prenatální diagnostiky. Jejich zobrazení může být limitováno malým 

množstvím plodové vody,  nevhodnou polohou plodu, obtížnými akustickými podmínkami, 

nebo zkušenostmi vyšetřujícího lékaře.  

Rozštěpové vady obličeje patří mezi nejčastější vrozené vývojové vady. Rozštěpy obličeje se 

vyskytují se asi u 0,15 % novorozenců (celkově představují asi 7,5% všech vrozených 

vývojových vad). V 50% se jedná o kombinaci rozštěpu rtu a patra, 20% představují 

isolované rozštěpy rtu, 30% představují rozštěpy patra. U chlapců se častěji vyskytuje rozštěp 

rtu a patra, u dívek spíše isolované rozštěpy patra.  Na základě včasné  diagnostiky  je možné 

naplánovat optimální   léčbu v rámci interdisciplinární spolupráce pracovišť  prenatální 

diagnostiky, gynekologie, perinatologie a maxillofaciální chirurgie.  

Prenatální   diagnostika  těchto vad umožnuje doplnění této diagnosy o genetické vyšetření, 

výběr optimálního pracoviště k porodu, snížení stresu rodičů po porodu i naplánování 

optimální péče o tyto novorozence.  

 

 

 

 

 

 



 

2. Rozdělení rozštěpů: 

Typické  rozštěpy obličeje : 

 Rtu (cheiloschisis), 

 rtu + čelisti (cheilognathoschisis), 

 patrové izolované (palatoschisis), 

 celkové (cheilognathopalatoschisis). 

 

Atypické rozštěpy obličeje : 

 Příčné, 

 horní střední (nosu, horního rtu, horního rtu s defektem maxilly ), 

 dolní střední (dolního rtu, dolního rtu + čelisti), 

 šikmé (rtu + tváře, tváře + dolního víčka, s rozštěpem patra typickým + atypickým). 

  



 

3. Diagnostika rozštěpů 

3.1 Prenatální diagnostika rozštěpových vad obličeje :  

 Základním  vyšetřením  je neinvasivní  ultrazvukové vyšetření, které je v průběhu 

těhotenství prováděno prakticky  u všech těhotných žen v České republice.  

 Dle doporučení Ultrazvukové sekce České gynekologicko porodnické společnosti je 

prováděn tzv. třístupňový ultrazvukový screening. Vyšetření je u fysiologické 

gravidity  členěno do období 1.,2.  a  3. trimestru .    

 Screening v 1. trimestru je prováděn  v rozmezí  mezi  12 -13. týdnem  gravidity 

(počítáno od prvního dne poslední menstruace,  ( ev. 9.-11. týden od koncepce). Tento 

screening slouží k upřesnění datace,  k odhadu rizika nejčastějších chromozomálních 

aberací u plodu  (Downův syndrom, Edwardsův syndrom,  Patauův syndrom, 

Turnerův syndrom… ) a současně i k časnému záchytu nejzávažnějších 

morfologických anomálií u plodu.   

 Vyšetření morfologických anomálií  ve 2. trimestru je prováděno  v rozmezí 20.-22. 

týdne gravidity. Při tomto vyšetření by již měla být zachycena většina poznatelných 

vrozených vývojových vad  plodu, včetně srdečních vad.  

 Vyšetření ve 3. trimestru slouží k vyšetření polohy plodu, odhadu jeho váhy a určení 

uložení placenty.   

 

3.2  Rozštěpové vady obličeje – diagnosa  

 Technika vyšetření : 

V roce 1981 Christ1 a kol. jako první popsal ultrazvukovou diagnosu rozštěpu  rtu a 

patra u dvou plodů ve třetím trimestru. V současné době je zobrazení obličeje ve 2. 

trimestru součástí ultrazvukového vyšetření.  

 Na specializovaných pracovištích s dobrým přístrojovým vybavením a 

kvalifikovanými  lékaři  je možné  diagnostikovat většinu vývojových vad , včetně 

rozštěpových vad obličeje,  již  během 1.ultrazvukového  screeningu tj. ve 12-13. 

týdnu gravidity.   

 

 



 

 Základním a nejspolehlivějším ulrazvukovým vyšetřením je  2D  (dvourozměrné) 

ultrazvukové  zobrazení . Již před porodem je možné  ultrazvukovým vyšetřením 

velmi spolehlivě upřesnit rozsah vady, tj. rozlišit např. isolovaný  rozštěp rtu od 

kompletního oboustranného rozštěpu rtu, dásně a patra.    

 K vyšetření používáme 3 roviny, nebo tzv. řezy. Jedná se o sagitální projekci, která je 

vhodná k posouzení profilu obličeje a patra plodu, tangenciální rovinu k posouzení 

měkých  tkání rtu a transversální rovinu k posouzení dásně a patra.  

 Po 20. týdnu gravidity  je možné toto doplnit i o 3D UZ  ( trojrozměrné zobrazení).  

Tato 3D vizualizace neslouží k upřesnění diagnosy, je však vhodná při konsultaci 

s rodiči, kteří si její pomocí vytvoří přesnější představu o rozsahu postižení.  Při 

nálezu rozštěpové vady je nutné doplnit i tzv. superkonsiliární vyšetření ke snížení 

rizika celkové stigmatizace plodu, 

 Na některých pracovištích upřesňují rozsah  nálezu  pomocí  NMR (nukleární  

magnetické resonance). Toto vyšetření je vhodné plánovat až po 20. týdnu gravidity.   

 Na pracovištích, které se věnují prenatálnímu ultrazvukovému screeningu,  se blíží 

záchyt kompletních rozštěpových vad rtu, dásně a patra  100%.  U isolovaných 

rozštěpů patra  je prenatální diagnostika v rámci běžného screeningu obtížná  a ve 

většině případů  uniká diagnose. 

 

http://www.vrozene-vady.cz/vrozene-vady/kvartaly/Pocty_VV_1994-2015.pdf 

 



 

3.3 Rozštěpové vady obličeje diagnostikované v Centru prenatální diagnostiky Brno : 

 2016 2017 2018 2019 
Rozštěpy obličeje 
celkem:  

 
19 

 
25 

 
30 

 
27 

Chromozomální 
aberace: (T13,T18) 

 
4 

 
5 

 
3 

 
6 

Diagnosa  
v 1.trimestru: 

 
3 

 
9 

 
9 

 
11 

 

4. Genetické aspekty rozštěpů  

4.1 Genetika rozštěpových vad  :  

Rozštěpová  vada vzniká nespojením obličejových výběžků a patrových desek v 2.–3. měsíci 

těhotenství. 1 ´, Kritickým obodobím pro vznik rozštěpu je 1. trimestr gravidity .   

4..2 Embryonální vývoj obličeje : 

-  počátkem 4. týdne gravidity počíná vývoj obličeje formováním  stomodea z obličejových 

výběžků- frontonasálního, maxilárního a mandibulárního.  Koncem 4. týdne dochází ke 

splývání párových  mandibulárních výběžků.  

- v 5. týdnu se proliferací mesenchymu vytváří primitivní základ obličeje. Dochází 

k proliferaci mesenchymu maxilárních výběžků.  

- Koncem 6. týdne ( velikost embrya 15 mm) maxilární výběžky splývají s nasálními. Porucha 

mesodermální penetrace zůsobuje nejčastější typ rozštěpů ( Tessier 3).   

- 7.- 10. týden splývají dále mediální nasální výběžky mezi sebou a s maxilárním výběžkem. 

Splynutím vzniká intermaxilární segment.  

- po 8. týdnu ( fetální období – embryo 30 mm ) pokud mesenchym dostatečně nepenetroval 

do oblasti fuze nasálních a maxilárního výběžku dojde vlivem růstu k roztržení slabého  

epitelu a vzniká nejčastější typ rozštěpu.  

 



 

4.3 Formování sekundárního patra:  

- v 6. týdnu se po stranách maxilárních výběžků vytváří laterální patrové výběžky.  

- v 7.- 8.  týdnu se tyto prodlužují a počínají srůstat.  

Patro se formuje ze dvou základů- primárního a sekudnárního patra. Primární se formuje 

splýváním mediálních nasálních výběžků, sekundární z laterálních maxilárních  výběžků.   

Proces formování patra  je dokončen ve 12. týdnu srůstem uvuly.  Poruchu utváření 

sekundárního patra vzniká jeho isolovaný rozštěp, který je způsoben poruchou 

horiziontalizace patrových desek nebo jejich hypoplasií.  

 

4.4 Genetická regulace kraniofaciálního vývoje – molekulární genetika 9 

Rozštěpy  řadíme  mezi tzv. multifaktoriální onemocnění, tj. na jejich vzniku se podílí 

kombinace  dědičných  příčin  s faktory zevního prostředí.  

Kraniofaciální vývoj je komplexní událostí, která je ovlivněna  několika  transkripčními  

faktory  a molekulárními  signály.  Narušením vztahů mezi těmito proteiny  dochází  

k rozštěpům  obličeje.  

Vývoj obličeje í začíná ve čtvrtém týdnu  nitroděložního života  migrací buněk  neurální lišty 

(CNC). Migrace je ovlivněna geny  Tgfb2, Hoxa2, Gli2 a Gli3. Jejich mutace  přispívají ke 

vzniku  rozštěpu rtu a patra u myší.    

Rozštěpy patra jsou spojeny s mutacemi v genech  Msx1, Pax9 a Lhx8.  Pro normální vývoj 

patra  je dále nezbytná  správná interakce  genů  sonic hedgehog (Shh), morfogenetických 

proteinů  kostí (Bmp) a růstových  faktorů   fibroblastů (Fgf) . Homeoboxový gen Msx1 

moduluje expresi genů Bmp4, Shh a Bmp2 .  

 V 12. týdnu je vývoj patra je dokončen Bylo identifikováno  téměř 500 syndromů spojených 

s rozštěpy rtu a patra, i když ne u všech byly identifikovány mutace specifických genů ,  

Například  u Van der Woudeové  syndromu,  druhém    nejčastějším syndromologickém 

rozštěpu  rtu a patra   jsou nalézány autosomálně dominantní   mutace v genu pro  regulačního  



 

faktoru 6 (Irf6) na chromozomu 1q3225.  Zajímavé je, že mutace v Irf6 byly také nalezeny u  

nesyndromologického rozštěpu  rtu a patra.  Protein produkt IRF6 je nyní známý jako 

transkripční   faktor  regulující  srůst patra  během embryonálního vývoje.  

Při objasňování genetické příčiny rozštěpových vad  došlo k určitému pokroku   při 

identifikaci kausálních genů.  Počet těchto genů   se určitě dále  zvýší vzhledem ke 

komplexním  příčinám  rozštěpů,  které jsou dále ovlivněny faktory zevního prostředí.    

5. Epidemiologie rozštěpů  

Rozštěpy  lze rozdělit do dvou skupin:  

5.1 Rozštěpy rtu, alveolu a patra  

V první skupině jsou rozštěpy rtu, alveolu a patra  s incidenci 1:1000,  v 10-20%  jsou tyto 

rozštěpy součástí genetického syndromu. Empirické riziko opakování u  zdravých rodičů je 

cca 4%.   Kompletní rozštěpy rtu, čelisti a patra se vyskytují častěji u chlapců.   Levostrané 

rozštěpy se vyskytují 2x častěji jak pravostranné.  Při hledání příčinné souvislosti byly sice 

některé mutace nalezeny, nicméně i při využití NGS a dalších molekulárně genetických metod  

se dosud nepodařilo s vyjímkou větších  chromozomálnách aberací  tuto příčinou  souvislost  

nalézt. 3 

Epidemiologická charakteristika rozštěpů rtu a patra: 2 

Prevalence  1: 1000 porodů 

 

Geografická variabilita  

Častěji Australie ( Aboriginci), Canada, 

Dálný východ,  nizká prevalence Jižní 

Evropa, Afrika 

Pohlaví  Chlapci/dívky  2:1 

Lateralita  Levostranné 2x častěji  

Věk matky  Nezvyšuje riziko  

Dvojčata  MZ dvojčata  konkordace 6-19x  

 DZ riziko stejné jako u sourozenců 

Familiární výskyt  15-25 ˇ% 

 Sourozenci 3-5 % 

 



 

5.2  Isolované rozštěpy patra  

Ve druhé skupině jsou isolované rozštěpy patra s incidencí 1: 2000, které jsou v cca 50% 

součástí syndromů ( nejčastěji Robinova sekvence) s empirickým rizikem opakování cca 3% 

u zdravých rodičů. Mikrognathie u tohoto syndromu způsobuje interpozici jazyk do 

srůstajících patrových výběžku s rozštěpem patra tvaru U.   

Epidemiologická charakteristika rozštěpů  patra: 2 

Prevalence  1: 2000 porodů 

Geografická variabilita  Častěji  Australie, Skandinavie, Skotsko, 

Francie 

Pohlaví Častěji u dívek  

Věk matky Nezvyšuje riziko  

Familiární výskyt  10% 

 

5.3. Mediální rozštěpy obličeje  

Zvláštní skupinu tvoří mediální rozštěpy obličeje,  které bývají součástí 

holoprosencephalického syndromu (hypotelorismus, kyklopie, anomalie nosu )  V cca 25% je 

tento spojen s chromozomální aberací , nejčastěji se jedná o  trisomii  13.  Mediální rozštěp 

rtu může být i součástí ciliopathií ( polycystické ledviny, polydaktylie), nebo frontonasální 

dysplasie.  

 

 

 

 

 

 

 



 

6. Rizika vzniku rozštěpů  

Riziko vzniku obličejového rozštěpu je významně zvýšeno: 

 při výskytu rozštěpové vady obličeje v rodinné anamnéze  

 při onemocnění těhotné ženy  epilepsií s léčbou antiepileptiky  

 špatně kompenzovaný Diabetes Mellitus  

 při léčbě tetracykliny, 

 u  chromozomálních aberací (trizomie 13,18 atd.),  

 u některých genetických syndromů. 

 

7.  Rozštěpové vady obličeje - genetické vyšetření  

 U rozštěpových vad obličeje se jedná v 85% o isolované, nesyndromologické nálezy.  

V každém případě je vhodné  nabídnout rodičům i genetické vyšetření plodu. 

Nejčastějšími chromozomálními aberacemi spojenými s rozštěpy obličeje je Patauův 

syndrom a  Edwardsův syndrom.  

 Kromě   karyotypu ( stanovení základní sady chromozomů)  je indikováno i  

vyloučení mikrodelečních, nebo mikroduplikačních syndromů . K tomuto vyšetření je 

používána metoda komparativní genové hybridizace, tzv. array CGH.   Riziko 

opakování rozštěpové vady obličeje v následujícím těhotenství je cca 4%.   

 Rozštěpové  vady byly popsány u cca 500 syndromů.   

 

 

 

 

 

 

 



 

7.1  Nejčastější  asociované syndromy:  

Bixlerův  syndrom Hypertelorismus, microtie, srdeční vada 
Růstová retardace 

Ectrodactyly-ectodermal 
dysplasia- Ectrodactylie ( horní  i dolní končetiny), řídké vlasy, oligodontie, 
clefting syndrome obstrukce nasolacrimálního kanálku  

Meckelův  syndrom Polydaktylie, polycystické ledviny, encephalokela, srdeční vada 

van der Woudové  syndrom Lip pits 

Syndrom amniálních pruhů  Amputace, zaškrcení prstů 
 

Fetalní  hydantoinový  syndrom Hypoplasie prstů nechtů, růstová a psychomotorická retardacer 

Apertův  syndrom 
Kraniosynostosa, hypertelorismus, hypoplasie střední části obličeje,  
syndaktylie  

Diastrophická  dysplasie  Kostní dysplasie, pedes equinovares, atypické držení palce  

EEC syndrom  1 Ectrodactylie a syndactylie  

Otopalatodigitalní  syndrom Vyklenuté čelo,  hypertelorismus, široký kořen nosu, 
převodní hluchota,  zkrácení terminálních článků prstů  

Saldino-Noonan syndrom Letální kostní dysplasie , postaxialní  polydactylie, brachydactylie, 
mnohočetné vývojové vady  

 
  

 
Smith-Lemli-Opitz syndrom Růstová retardce, psychomotorická retardace,  

Antevertované  nostrily,  
micrognathie, hypospadie, syndaktylie DK  

Sticklerův  syndrom Myopie, odloučení sítnice,  plochý obličej, prominence kloubů 
 

Treacher Collinsův  syndrom Dysplastické nízko nasedající boltce , 
Micrognathie 

 

 



 

7.2 Genetická konsultace : 

U prenatálně diagnostikovaných rozštěpových vadách  obličeje doporučujeme vždy 

genetickou konsultaci a genetické  vyšetření plodu. Při kompletních rozštěpech, ev. při 

přidružených anomáliích je vhodné kromě karyotypu  doplnit i  arrayCGH  k vyloučení  

mikrodelečních syndromů.  

 Rodiče by měli mít již  před porodem možnost  dalších  konsultacích (neonatolog, plastický   

chirurg) se seznámit  s řešením  této vady a jejími problémy ( technika krmení, , časový 

postup  operační korekce, stomatologická, ORL, logopedická péče ….).  U většiny dětí lze 

díky spolupráci rodičů a multidisciplinárního týmu očekávat normální psychosociální vývoj.  

 

7.3 Prevence : 

Jako preventivní vzniku rozštěpů opatření sloužící ke snížení jejich incidence  je doporučován  

správný životní styl ( omezení kouření, alkoholu, léků ..)  spolu s prekoncepčním užíváním 

kyseliny listové.  

 

8. Souhrn  

 

Rozštěpové vady obličeje  představují velmi závažné vrozené vývojové vady.  Moderní 

ultrazvukové přístroje díky svému vynikajícímu rozlišení umožňují včasnou diagnostiku 

těchto anomálií již v průběhu těhotenství.   Spolupráce  s multidisciplinárním týmem 

umožňuje upřesnit  prognosu  a naplánovat  další péči,  včetně rekonstrukčních operací. Při 

genetickém poradenství je důležité klást důraz na dobrou informovanost pacientky, 

nedirektivnost při indikaci dalších vyšetření  a psychologickou podporu rodičů  při nálezu 

této závažné vývojové vady.  

 

 

 



 

9. Literatura : 

 

1. 

Vokurková J, Bartošková J,  Rozštěpy rtu a patra – principy primární i následné péče. 

Fiala M, Košková O,  Pediatr. praxi. 2017; 18(5): 297–29 

 

2. 

Marazita ML. Genetics of  cleft lip and cleft  palate, Leslie EJ, Am J Med Genet 

163C:246,2013   

 

3. 

Stanier P, Moore GE, Genetics of cleft lip and palate : Syndromic genes contribution to 

the incidens of non syndromic clefts. Human Mol Genet. Issue 1: R73. 2004 

 

4. 

Maarse W, Rozendaal AM,Pajkrt E. J, A systematic review of associated structural and 

chromosomal defects in oral clefts: When is prenatal genetic analysis indicated ? Med 

Genet  49:490:2012 

 

5. 

Grosen D. Bille C, Risk of oral clefts in twins: Epidemiology, Epidemiology  22:213, 
2011 

 

6. 

Stevenson RE, Hall GJ, Everman DB. Human malformations and related anomalies:  

Third Edition, Oxford  University Press 2016 

 

7. 

Nyberg DA, Diagnostic Imaging of Fetal Anomalies, Lippincott Williams&Wilkins. 

2003  

 

8. 

Oboli GO, Chukwuma DI, Fagbule OF, Molecular genetics of cleft lip and palate. Ann 

Ibd. Pg. Med 2020. Vol.18 Cleft Supplement S16 - S21 

 

9. 

Cohen M, Syndromes with cleft lip and cleft palate, Cleft Palate J. 1978;15(4):306–

328. 

 

10. 

Basha M, Benedicte D, Revencu N, et al.  Whole exome sequencing identifies 
mutations in 10% of familial non-sydromic cleft lip and/or palate in genes mutated in 
well-known syndromes. J Med Genet. 2018;55(7):449–458. 

 

11. 

 

 
Fraser F. , The Genetics of Cleft Lip and Cleft Palate. Am J Hum Genet. 
1970;22(3):336–352. 

 

 

 

 

 

 



 

Obr. 1.1 Kompletní rozštěp rtu, dásně a patra 

 
 

 

Obr. 1.2 Transversální rozštěp rtu  

 

 
 

Obr. 1.3  Micrognathie  s rozštěpem patra  - 13. týden gravidity 

 

 
 



 

 

Obr. 1.4  Rozštěp rtu 3D zobrazení 

 
 

Obr. 1.5 Isolovaný rozštěp patra 

 
Obr. 1.6 Treacher Collins syndrom profil plodu+ anomalie boltce: 3D zobrazení – 15. týden 

gravidity  

 



 

 

Obr. 1.7 Agenese nosu při holoprosencephalickém syndromu s rozštěpem patra   15. týden 

gravidity 

 
 

Obr.1.8   EEC syndrom -  CHGPS 

 
 

Obr.1.9   EEC syndrom - ektrodaktylie 

 


