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Predmluva
Predmluva

Vrozené anomalie hlavy a krku (zahrnujici anomalie nosu, vedlejsich nosnich dutin,
dutiny ustni, hltanu, hrtanu, trachey, jicnu a ucha) ¢asto vyzaduji mezioborovou spolu-
praci a feSeni. Na vSech participuje détsky otorinolaryngolog jak v diagnostice, tak
v1éche.

V ptipadé zivot ohrozujici vrozené anomalie zajiStuje neonatolog a anesteziolog
akutni preziti novorozence. V diagnostice je nevyhnutelna dobra spoluprace s radio-
logem, na chirurgické 1é¢bé se podileji podle lokality anomalie riizni chirurgové -
kromé otorinolaryngologa také neurochirurg, plasticky chirurg, stomatochirurg,
hrudni chirurg a kardiochirurg. Nékteré anomalie, napt. roz§tépy patra, jsou i po
rekonstrukei patra plastickym chirurgem pti¢inou ORL onemocnéni pro dysfunkci
sluchové trubice.

V monografii jsou uvedeny nejen v§echny zndmé vrozené anomélie (jejich priciny,
klinické priznaky, diagnostika a lé¢ba) podle nejnovéjsich poznatkt poznani, ale i oje-
dinélé a nové objevené vrozené anomalie. Rik se, Ze najdes-li jednu vrozenou chybu,
hledej i jiné, a proto pfi mnohych anomaliich jsou uvedeny syndromy i moznosti ge-
netického prenosu té které anomélie. Znalost syndromti pfi odhaleni jedné anomalie
nam umoznuje zamérit se dal§imi vySetfenimi na odhaleni skrytych anomalii. K tomu
je opét nevyhnutelna spoluprace se vSemi obory v pediatrii — nefrologii, endokrinologii,
oftalmologii...

Nékteré anomalie se diagnostikuji snaze, nékteré hiite. Domnivam se, ze bohata
obrazova dokumentace v knize pomiize lékartim k rychlejsi diagnostice, 1écbé a pri
genetické mutaci mozna také v prevenci jejich vzniku.

prof. MUDry. Janka Jakubikovd, CSc.

Xl






Vrozené anomalie nosu a vedlejsich nosnich dutin

1  Vrozené anomalie nosu a vedlejsich nosnich dutin

1.1 Embryonalni vyvoj nosu a vedlejsich nosnich dutin

Primitivni tvar se vyviji z péti vybézku. Jeden z nich je frontonazalni (¢elni) zodpovédny
za vyvoj nosu béhem 3.-10. tydne embryogeneze (49). Tento ¢elni vybézek je neparovy
a tvori ovalny vystupek klenouci se nad stomodeem (primitivni dstni jamkou). Nosni
(¢ichové) plakody vznikaji jako ovalna ztlusténi ektodermu na kazdé strané frontona-
zalniho vybézku v jeho bo¢ni a dolni ¢asti. Prohloubenim se ve stfedu v této plakodé
tvori primitivni nosni dirka. Proliferaci mezenchymu kolem nosni plakody se vytvareji
vyvysené valy podkovovitého tvaru, ¢imz se vyvijeji medidlni a laterdlni nosni vybézky,
které se spoji a vzniknou nozdry (obr. 1.1, 1.2).

Koncem 5. tydne se vytvori nosni jamky mezi medialnimi a lateralnimi nosnimi
vybézky, ty se prohloubi v nosni kanalky, které jsou od primitivni tstni dutiny oddélené
ektodermovou membrana oronasalis (bucconasalis) (40). Po perforovani oronazalni
membrany v 7. tydnu vyvoje tsti oba nosni kanalky do primitivni nosni dutiny samo-
statnymi otvory — primitivnimi choanami. Ve stejném case epitelové bunky pokryvajici
sténu nozder proliferuji a vytvareji epitelovou zatku, ktera uzavira nozdry. Mezi 13. az
20. tydnem fetalniho vyvoje se epitelové zatky vstrebaji a nozdry se znovu otevrou (49).

V 8. tydnu se nosni dutina déli vyvojem nosniho septa na dvé poloviny a oddéluje
se od ustni dutiny ploténkou, tvoii se patrova desticka sméfujici k lateralnim sténam.
Tyto struktury se nazyvaji nazoseptalni elementy (67).

Dalsi vyvoj nosni dutiny a primitivni ustni dutiny je spojen s vyvojem definitivni-
ho patra a nosni prepazky (40) a vytvareji se sekundarni (trvalé) zadni choany (67).
Mediélni nosni vybézky nakonec davaji vzniknout piilce nosniho septa a dolni bo¢ni
chrupavce kiidla nosu (49). Laterdlni nosni vybézky se pretvori do vnéjsi stény nosu,
nosnich kosti, horni a dolni bo&ni chrupavky a ktidla nosu. Spicka a hibet nosu pochézi

3 A B

1
4 !
. /‘/LJ\
N
6 /\_\
Obr. 1.1 Embryondlni vyvoj nosu Obr. 1.2 Fiize processus lateralis (A)
1 - prominentia maxillaris, 2 - oko, 3 - proces- a processus mediales (B)

sus frontonasalis, 4 - nosni plakoda, 5 - nosni
jamka, 6 - prominencia mandibularis
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z frontonazélniho vybézku (49). Ukonéenim vyvoje definitivniho patra se primitivni
ustni dutina rozdéli na definitivni dstni a nosni dutinu. Nosni dutina se vytvorenim
septa nosu rozdéli na dvé poloviny (40).

Conchae nasales - superior, media a inferior - se vyvijeji jako vyvy$eniny z boc¢-
nich stén kazdé nosni dutiny. Definitivni choany jsou vymezeny dorzalnim okrajem
septa a mékkého patra. Ektodermovy epitel na stropu nosnich dutin se v oblasti area
olfactoria diferencuje v ¢ichovy smyslovy epitel (40).

Vedlej$i nosni dutiny se vyvijeji v pozdéjsim fetalnim obdobi a po narozeni jako
malé divertikuly z bo¢ni nosni stény. Etmoidové dutiny jsou vyvinuté pii narozeni,
postnatalné se zvétSuje pouze jejich objem. V détstvi vyvoj vedlejsich nosnich dutin
pokracuje a definitivni velikosti dosahuji v obdobi puberty.

1.2  Vrozené anomalie nosu

Navzdory komplikovanému vyvoji nosu je incidence vrozenych anomalii 1 z 20 000
az 40 000 zivé narozenych déti (49). DulezZité je si uvédomit, ze anomélie nosu mohou
vytvaret komunikaci s CNS a také se souc¢asné vyskytovat s malformacemi CNS (92).

Nékteré anomalie se vyskytuji pouze ojedinéle, nékteré ¢astéji. Vétsinu anomalii
tvori anomdlie nezavazné, jen estetické, ale mohou byt také Zivot ohrozujici. Ward
a April fadi vrozené anomalie nosu do dvou kategorii — malformace s obstrukci nosu
a bez obstrukce. Anomdlie se projevi nejéastéji pri narozeni, méné ¢asto v pozdéjsim
Zivoteé.

Objevilo se nékolik pokusti o klasifikaci, ale vSechny se zaméfovaly na klasifikaci
kraniofacialnich malformaci, az Losee et al. vytvorili systém klasifikace vrozenych
anomalii nosu (v roce 2004) revizi 261 vrozenych anomalii za obdobi 22 let. Rozdélili
je do ¢tyt skupin.

1. Hypoplazie a aplazie - predstavuje netplny vyvoj kiize, podkozi, svald, chrupavek
nebo kosti.

2. Hyperplazie a duplicita - zahrnuje anomalie s nadbyte¢nou tkani, zdvojeni nékteré
¢asti nosu az po kompletni duplicitu.

3. Rozstépy rtizného stupné podle Tessierovy klasifikace kraniofacidlnich rozstépi.

4. Novotvary (nddoru podobné vrozené anomalie) a cévni anomalie.

Podle této klasifikace se 1. skupina anomdlii nosu vyskytuje nejéastéji, predstavuje
62 % anomalif nosu (49). Patfi sem chybéni poloviny nosu (aplazie poloviny, hemi-
nose), uplné chybéni nosu, hypoplazie nebo chybéni nékteré struktury nosu (¢asto
se vyskytuji u kraniofacidlnich syndromu), atrezie a stendza nosni dutiny (stenéza
apertura piriformis, stenéza a atrezie choan). 2. skupina anomdlii nosu je nejméné
Castd, tvori jen 1 % vyskytu ze vSech anomalil nosu. Losee et al.. sem fadi zdvojeny
nos, zdvojenou nozdru a proboscis lateralis. 3. skupinu anomélii reprezentuji roz§tépy
nosu, vyskytuje se v 16 %. Do 4. skupiny se zarazuji encefalokély, gliom, dermoidni
cysty, fistuly a cévni anomalie. Tyto se objevuji v 20 % ze vSech vrozenych anomalii.
Nejcastéji se vyskytuji dermoidni cysty a fistuly — ve 12,4 % (49).

Tato klasifikace ma urcité nejasnosti, napr. atrezie choan se fadi k 1. skupiné, pfi-
¢emz ma kost navic, ne hypoplazii. Také Losee et al. uvadéji, Ze proboscis lateralis je
mozné zatadit i do 1. skupiny, protoze se vét§inou pfi této anomalii vyskytuje soucasné
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aplazie poloviny nosu. Mnozi autoti vak uvadéji, ze proboscis lateralis podle embryo-
nélniho vyvoje patfi do skupiny roz§tépu stredni ¢asti tvére.

1.2.1  Chybéni nosu (aplazie nosu, arhinia)

Arhinia je definovana kompletnim chybénim nosu. Rosen uvadi, ze termin chybéni

nosu je vhodnéjsi nez ,,arhinia“ (60). Existuji mnohé uvahy, jak v embryogenezi tato

anomadlie vznika:

1. selhani pfi vzniku obou nosnich plakod nebo pfi vytvareni prohloubeni jamky
v nosni plakodé v. 5 tydnu vyvoje (8),

2. predéasné spojeni medidlnich nosnich vybézka (13) nebo selhani pti vstiebavani
epitelové zatky ve 13.-20. tydnu vyvoje (56).

V literatufe je 30 publikovanych ptipadt chybéni nosu, nosni prepazky a direk
nosu se soucasné se vyskytujici hypoplazii stfedni ¢4sti tvare s vysokym patrem, hypo-
plazie maxily s o¢nimi anomaliemi (hypertelorizmus, mikrooftalmie, coloboma iris)
a chybénim ductus nasolacrimalis (56). Akkuzu et al. popsali parcialni chybéni nosu,
kdy vnéjsi nos byl jako malé vyklenuti kize se slepou nozdrou a slepou dutinkou
s anomaliemi CNS, ucha a submukdznim roz§tépem (2). Pfi pitvé novorozenct s apla-
zii nosu se dokazalo, ze chybél také cely olfaktoricky systém spole¢né s anoméliemi
mozku (49). Vrozené chybéni nosu se vyskytuje sporadicky. Thiele popsal familiarni
vyskyt s dominantni dédi¢nosti (83), ve dvou pripadech se zjistila chromozomova
translokace (28).

Priznaky: Thned po narozeni je vidét uplné chybéni nosu, nebo jen rudiment bez
nozder a nosni dutiny, ¢asto také s dysplazii tvare. Novorozenec neumi dychat tsty,
dychd a polyka soucasné. Proto ma pri chybéni nosu respira¢ni potize a dysfagii.

Diagnostika je po narozeni podle klinickych pfiznaki, CT nélez vizualizuje kos-
téné struktury. MR je potfebné pro uréeni prostoru mezi spodinou predni jamy lebni
a tvrdého patra a na urceni, zda je mozna chirurgicka rekanalizace. Dnes je mozna uz
prenatalni diagnostika ultrazvukem (2, 56).

Lécbou je chirurgicka korekce podle CT a MR nélezu; nutna je tracheostomie.

1.2.2  (astecné chybéni nosu (partial arhinia)

Céste¢né chybéni nosu (partial arhinia) zahrnuje anomélie nosu od hypoplazie az po
chybéni pouze nékteré struktury nosu nebo az po uplné chybéni poloviny nosu (1).

Aplazie poloviny nosu (hemiaplazie nosu, heminose) je zfidkava vrozena ano-
malie, pri které chybi polovina zevniho nosu spolu s riiznym stupném intranazalnich
abnormalit i abnormalit pfilehlych struktur tvare (1).

Mechanizmus vzniku této anomalie neni zndm. Predpoklada se, ze tak jako pri
uplné aplazii nosu v 5. tydnu vyvoje vznikne porucha ve vyvoji jedné nosni plakody,
pti obou vznika kompletni aplazie nosu (90). Anomalie nosu se ztidka vyskytuji sa-
mostatné, ¢astéji se vyskytuji s jinymi kraniofacialnimi anomaéliemi.

V literatufe se objevuji kazuistiky s vrozenym chybénim nebo hypoplazii nosni
kolumely i s chybénim ¢asti lateralni chrupavky, pficemz ostatni struktury nosu byly
normalni (48, 51). Jsou také pripady izolované ageneze a hypoplazie nosnich kosti
(41, 50).
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Obr. 1.3 Axidlni fez: dvé nozdry, aplazie
pravé nosni dutiny

Priznaky jsou vzdy viditelné, dochdzi ke zméné estetického vzhledu nosu a tvare.
Pfi zachovani priichodnosti jedné poloviny nosu nejsou u novorozence dychaci ani
polykaci problémy.

Diagnostika Gplného nebo ¢aste¢ného chybéni nosu je lehkd, Ize jej vidét ihned po
narozeni. Pti aplazii poloviny nosu existuje vétSinou pouze jedna nosni dirka, mtze byt
ale pritomna nosni dirka, ktera kon¢i slepé (obr. 1.3). NejduleZitéjsi je CT vysetteni na
zobrazeni anatomickych struktur, asymetrii nosnich kosti nebo chybéni nosni kosti,
zlzeni nosni dutiny ve vchodu nosu (recessus piriformis), ve stfedni ¢asti nosu nebo
choany, deviace septa, chybéni nebo hypoplazie kolumely, chrupavky.

Lécba je chirurgicka, provadéna plastickym chirurgem z dtivodu estetického i psy-
chologického. Rekonstrukce se provadi nejméné v dvou fazich.

1.2.3  Atrezie choan

Atrezie choan je nej¢astéjsi vrozenou anomalii nosu, jeji vyskyt se uvadi u 1/5000-8000
zivé narozenych (75). Poprvé atrezii choan popsal jiz v roce 1755 Roederer.

Szemeta et al. uvadéji, ze choany se vytvori perforovanim primitivni oronazalni
membrany béhem 5.-6. embryondlniho tydne a pfi zastaveni tohoto vyvoje vznika
atrezie choan (75). Mechanizmus vzniku atrezie choan je nejasny, i kdyz se véeobecné
uvadi, Ze je to vlivem perzistence membrana oronasalis. Smith et al. se domnivaji, Ze
kosténa atrezie nebo stenéza zadnich choan je podminéna prilisnym rtistem nazo-
septalnich elementd (67). Poukazuji na fakt, Ze posun mezodermu (nazoseptalnich
elementil) nespravnym smérem vytvari ztlusténi zadni dolni ¢4sti vomeru, coz je cha-
rakteristické pro kosténou atrezii choan (67). Nekompletni rekanalizace epitelové zatky
ve 13.-20. tydnu je pfi¢inou membrandzni atrezie nebo stendzy choan. Podle Smitha
et al. je perzistence membrana oronasalis pfi¢inou atrezie nosohltanu (67), nikoliv
atrezie choan.

Studii pomoci vysoce rozliSovaciho (high resolution, HR) CT a méfenim rozmért
zadni ¢4sti nosni dutiny u atrezie choan se zjistilo, Ze laterdlni ¢ast lamely processus
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Obr. 1.4 Kosténd atrezie choany vlevo Obr. 1.5 Atrezie mékkych tkdni s kosténou
stendzou vpravo

Obr. 1.6 Oboustrannd atrezie choan Obr. 1.7 Endoskopicky ndlez stenézy choany

pterygoideus je posunuta medialné, zadni medidlni ¢ast vomeru je ztlustéla a nosohl-
tan byva zazeny (93). Atrezie muze byt oboustranna, ¢astéji se vyskytuje jednostranna
vpravo (70). Jednostranna muze byt nékdy i roky nerozpoznand. Na postizené strané
byva hypoplasticka musle, tvrdé patro je vysoké a uzké. Klasicky se uvadi, ze atrezie je
v 90 % kosténa (obr. 1.4) a v 10 % membrandzni (obr. 1.5), ale mnohé studie pouzitim
vysoce rozliSovaciho CT zjistily, Ze jen 30 % atrezii je kosténych a 70 % je smiSenych
kosténo-membranoznich (57).

Atrezie choan se Casto vyskytuje i s jinymi anomaliemi, obzvlast CHARGE syn-
dromem (6). Z jinych sdruzenych anomalii jsou to polydaktylie, anomalie patra, ucha,
hypoplazie tvate, rozstépy patra, Crouzoniv syndrom, Teachertiv-Collinstv syndrom
a meningoencefalokély (6, 75, 93). Yilmaz et al. popsali dité s jednostrannou atrezii
choany a na stejné strané v nosni dutiné membranézni septum, které rozdélovalo levou
nosni dutinu na dvé ¢asti a obé koncily slepé (93).

Priznaky: Oboustranna atrezie choan (obr. 1.6) u novorozence zpiisobuje dyspnoe
s cyanozou a jen kdyz dité place, nadychne se a zrtizovi. Dychaci cesty je proto nutné
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Obr. 1.8 CHARGE syndrom po operaci atrezii choan obou-
stranné

zajistit dudlikem McGovernové nebo arwayem az do doby chirurgického reseni. Jed-
nostranna atrezie nevyvolava vétSinou vyrazné ptiznaky, projevuje se sekreci z nosu
na strané atrezie choany.

Diagnostika se provadi obvykle ihned po narozeni, kdy se nedafi pfi zavedeni
odsavaciho katétru projit do nosohltanu. Pfi pokusu o profouknuti vzduchu Polit-
zerovym balonkem vzduch do nosohltanu neprochdzi. Pfed chirurgickou lé¢bou je
pottebné CT vysetreni, které ur¢i typ atrezie (kosténou, membranoézni, smiSenou),
tloustku a jiné deformity v nosni dutiné. Stenézu i atrezii miizeme diagnostikovat
fibroskopicky (obr. 1.7).

Lécba je chirurgickd, obvykle 10.-14. den po narozeni. Existuji riizné chirurgické
pristupy, z nichz se nejcastéji pouzivd transnazalni, kdy se endoskopickou technikou
fenestruje choana. Na udrzeni priichodnosti choan se pouziva stentovani dilata¢nimi
katétry (z endotrachedlnich intuba¢nich kanyl) (obr. 1.8) nejméné 6 tydnu. Jsou prace,
které doporucuji pouzit lokdlné mytomicin po fenestraci choany, a to na zabranéni
jejtho znovuuzavieni.

CHARGE syndrom

Geneticky syndrom charakterizovany ¢tyfmi hlavnimi diagnostickymi kritérii: kolo-
bom o¢nich struktur, atrezie choan, postiZeni hlavovych nervi a postizeni usi = Colo-
boma iris, Heart defect, Atresia choane, Retardation growth (rtstu) a mentélniho
vyvoje, Genitourinary abnormality a Ear (u$ni) anomalie s poruchou sluchu.

Dal$imi anomédliemi jsou tracheoezofagicka fistula, atrezie ezofagu, rozstép hrta-
nu, anomdlie tvare, az v 50 % s riznymi projevy postizeni CNS, z ORL ptiznakil je to
hlavné dysfagie a anosmie (25). Genetickym vySetfenim se az v 75 % prokaze mutace
genu CHD7 na kratkém raménku 8. chromozomu (8).
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1.2.4 Vrozena stenodza kosténé casti nosu

Vrozena kosténa stendza nosu (congenital bone nasal stenosis, CNBS) je klinicka jed-
notka poprvé popsana Chinwuba et al. v roce 1986 na zaklad¢é CT vySetfeni nosu
u 21 déti s dyspnoe, kdy sedm déti mélo kosténou stenézu ve vchodu nosu, dvé déti
ve stfedni ¢asti nosni dutiny a 12 déti v choané (31). Oboustrannou stenézu sttedni
¢asti nosni dutiny popsal Raghavan et al. u 6tydenniho ditéte a Micozkadioglu et al.
u 19denniho ditéte s tézkou dyspnoe (53, 58). CT vysetfenim se potvrdila kosténd
sten6za oboustranné 2 cm od vchodu nosu v délce 1 cm, choany byly volné (53).

Ey et al. popsali stendzu apertura piriformis u dvou déti (18) a Knegt-Junk
u 16 déti (42). Od té doby se uvadi stendza apertura piriformis jako vrozend anomalie
nosu. Vznikne v embryogenezi pfili§nym ristem processus nasalis maxillae, ¢imz se
z0z{ predni kostény otvor nosu (75).

Koga et al. pfi hodnoceni 13 déti ve véku od 1. do 7. mésice Zivota zjistili, ze CT vy-
$etfeni neni nutné u kazdého ditéte s podezfenim na kosténou stendzu ve stredni ¢asti
nosni dutiny, ale levnéjsi a rychlejsi vysetieni je okcipitofrontalni RTG snimek (43).
Vrozena kosténa stendza nosu se Castéji vyskytuje pti mandibulofacialnich dysostdzach
a kraniofacialnich syndromech - Crouzonové syndromu (42) a Apertové syndromu (31).

Kosténa stendza stfedni ¢asti nosni dutiny stejné jako stenéza apertura piriformis
miize byt jednostrannd nebo oboustranna, ¢asto se vyskytuje u solitary median ma-
xillary central incisor syndrome (SMMCI), pfi kterém se vyvine pouze jeden velky
horni rezak (89).

Priznaky vrozené kosténé stendzy vchodu nosu i ve stfedu nosni dutiny jsou stejné.
U oboustranné stenézy ma dité pro ztizené dychani nosem ihned po narozeni nebo
pozdéji v kojeneckém véku dyspnoe, ob¢asné apnoe a obtize s prijimanim potravy (47).

Diagnostika je mozna vysetfenim nosu fibroskopem (obr. 1.9), normalni $ifka nosu
u novorozence a kojence je od 3 mm do 10 mm (66). Occipitofrontalni RTG snimek
nebo CT vysetfeni potvrdi stendzu kosténych struktur nosu a jeji rozsah (délku a $itku
nosni dutiny) (obr. 1.10, 1.11).

Obr. 1.9 Endoskopicky ndlez stendzy aper-  Obr. 1.10 CT axidlni fez: stendza aper-
tura pririformis, vievo vchod do nosni dutiny  tura piriformis oboustranné (vlevo 1 mm,
je témér uzavieny vpravo 2 mm)
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Obr. 1.11 Korondrni fez: stendza apretura piri-
formis oboustranné

Lécba: Chirurgicka neni vétSinou nutnd, zalezi na zavaznosti dyspnoe. Vétsinou
se nosni dutina dilatuje zavedenim stentd (53). V ptipadé dyspnoe je indikovana chi-
rurgicka lécba, ktera je pti stendze pod 2 mm netspé$nd a je nutnd tracheotomie (89).
Ristem ditéte se zvétsi nosni dutina a dité je mozné dekanylovat.

Solitary median maxillary central incisor syndrome (SMMCI)

Je charakterizovan pritomnosti jednoho velkého fezdaku presné ve sttedu maxilarniho
alveolu a stenézou nosu (89).

Typické jsou vice¢etné anomalie, tvar je obloukovitd, filtrum nosu je nezfetelné,
abnormalni tvar patra a obstrukce nosu (atrezie choan, stendza sttedni kosténé ¢asti
nosu, kongenitalni stenéza apertura piriformis (90 %), maly obvod hlavy (33 %), ab-
normalni sella turcica a hypofyza, hypopituitarizmus (10-50 %), kratka postava (50 %)
a holoprosencefalie s poruchou intelektu (50 %). Pfi tomto syndromu byly zjistény
rtizné chromozomalni abnormality (25, 73).

1.2.5 Proboscis lateralis

Proboscis lateralis (obr. 1.12) je vrozend anomalie charakterizovana chobotem, ktery
reprezentuje zakrnélé struktury nosu. Vznikd jako nésledek poruchy vyvoje jedné
strany nosu v pribéhu embryonalni faze fze v linii mezi processus maxillaris a pro-
cessus frontonasalis a patfi k roz§téptim stfedni ¢asti tvare (9, 61).

Vétsinou se vyskytuje jednostranné (9), v literature jsou vSak také uvedeny ptipady
oboustranného proboscis lateralis. Incidence je méné nez 1/100 000 zivé narozenych
novorozencu (61).

U kojencti velikost chobotu (proboscis) variruje od 1 cm do 3 cm v délce. Chobot
obsahuje maly centralni kandlek pokryty vrstevnatym epitelem, ktery ma otvor v jamce
na jeho distalnim konci (11). Proximalni konec kanélu je slepy a nema spojeni s nosni
dutinou. Proboscis lateralis se ¢asto vyskytuje u déti i s jinymi anomaliemi - o¢nimi,
roz$tépy rtu a patra. Boo-Chai klasifikoval proboscis lateralis do ¢tyf skupin podle
toho, jaké dalsi anomalie se vyskytly soucasné:
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LEVEL 2
LEVEL 3

LEVEL 4

Obr. 1.13 Schéma oblasti vyskytu proboscis
lateralis

1 - supramedidlné v oénim koutku, 2 - me-
didlné, 3 - inframedidlné, 4 - nad nozdrou

(podle Sabri et al. (81))

Obr. 1.12 Proboscis lateralis vlevo

Ll

normalné vyvinuty nos s proboscis lateralis,

na strané vyskytu proboscis je hypoplazie nebo aplazie nosu,

na strané vyskytu proboscis je anomélie nosu a také anomalie oka,
anomalie oka, nosu a roz$tépy rtu nebo patra (11).

Mohou se objevit také anomalie CNS (9). Proboscis lateralis se vyskytuje také pri

holoproencefalii (3).

Chobot vyrtista nejcastéji z medidlniho oéniho koutku (49), muze atypicky vyrustat

také nad o¢nim koutkem nebo nad nozdrou. Teruichi a Mitinari hodnotili 23 pfipadt
proboscis lateralis a podle linie, kde se spojuje processus maxilaris anterior a processus
frontonasalis, oznacili ¢tyfi oblasti, odkud chobot vychazi (obr. 1.13):

1.

supramedialné v o¢nim koutku (1 cm nad),

2. medialné,
3.
4. nad nozdrou (mezi nozdrou a inframedialné od o¢niho koutku (81).

inframediélné (1 cm pod),

Priznaky: U novorozence je vidét rourkovity chobot pokryty kiizi vyriistajici na

jedné nebo na obou strandch nosu. Casto byvé spojeny s chybénim nebo hypoplazii
nosu na strané chobotu. Vzhledem k tomu, Ze je jedna strana nosu funkéni, dité ob-
vykle nema dychaci potize.

Diagnostika je z klinického obrazu lehka. CT vySetfeni a MR zobrazi anomalni

nosni kosti, chybéjici ¢ast nosni dutiny a vedlej$ich nosni dutiny. Etmoidové a ¢elni
dutiny na strané proboscis lateralis nejsou ¢asto vyvinuté (5).
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Lécba je chirurgicka. Obvykle za¢ind v 1. roce Zivota a ¢asto vyzaduje vice re-
konstrukei plastickym chirurgem, pfi aplazii a hypoplazii nosu s vyuzitim chobotu
v rekonstrukei.

Holoprosencefalie (trizomie 13, mikrodelece 7q36)

Podstatou holoprosencefalie je §térbina predniho mozku ve stfedni ¢are. Typické jsou
defekty dutiny dstni, rozstép uprostfed horniho rtu, ageneze horni Celisti, hypoplazie
tvare a defekty nosu, proboscis lateralis s pfitomnosti jednoho velkého fezaku presné
ve sttedu maxilarniho alveolu. Geneticky je heterogennii chromozomalni abnormality.
Je znamych pét genti: SHH, SIX3, TG1E ZIC2 a PTCH (3).

1.2.6  Encefalokéla

Encefalokéla je definovana jako vy¢nélek mozku za hranici lebky (86). Encefalokély
jsou izolované malformace a jsou detekovatelné pti narozeni.

Nazalni encefalokély se rozdéluji na frontoetmoidélni a bazalni (tab. 1.1). Obé
se vyskytuji velmi zfidka. Vyskyt v USA a Evropé se odhaduje 1/35 0000, v jizni Asii
1/6000 zivé narozenych déti. Frontoetmoidalné jsou relativné vysoké incidence 1/5000
novorozenci v jizni Asii (29).

Existuji riizné teorie patogeneze encefalokély (29, 71). Jsou dvé relevantni klicové
embryonalni charakteristiky, jsou kongenitalni a existuji pro defekt lebky ve stfedové
¢are a vzdy jsou pokryté kizi nebo alespon epitelovou vrstvou (29).

Stenberg pozoroval, ze misto kone¢ného uzavéru neurdlni ¢asti mozku je lokali-
zovano mezi oblasti nosu (71), coZ se potvrdilo pti zkoumani lidského embrya v Car-
negiho sbirce.

Poruseni tohoto finalniho uzavéru vyvoje mozku ve 4. embryonalnim tydnu ma
za nasledek spojeni mezi neuroektodermem a povrchovym ektodermem (epidermal-
ni vrstva kize). Pokud se tyto dvé vrstvy neoddéli, mezodermalni (lebe¢ni) tkan se
na tomto misté nemize vytvorit. Proto vznikne ve stfedové ¢are defekt mezodermu
(lebky), coz ma za nasledek vytvoreni encefalokély (71). Hoving studif na embryich
mys$i a potkanti dokdzal, Ze poruseni procesu separace neuroektodermu a povrchového
ektodermu v misté findlniho uzavéru mozku v lebce je zptisobené selhanim apoptozy
a ma za nésledek vznik encefalokély (29).

Frontoetmoidalni encefalokély jsou viditelné jako vypoukla masa na tvéfi (po-
krytd normalni kiizi), pfi nichz je defekt kosti lebky zvenku na tvari (obr. 1.14, 1.15,
1.16). Nazofrontélni encefalokély se objevuji na kofeni nosu nad nosnimi kostmi,

Tab. 1.1 Klasifikace nazalnich encefalokél (podle Suwanwela a Suwanwela (74))

Frontoetmoidalni encefalokély Bazilni (ze spodiny) encefalokély

nazofrontalni transetmoidalni

nazoetmoidalni sfenoetmoiddlni

nazoorbitalni transsfenoidalni
frontosfenoidalni/sfenoorbitalni
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Obr. 1.14 Frontonazdlni encefalokéla Obr. 1.15 Defekt v kosti, fronto-
etmoiddlni encefalokéla

Obr. 1.16 CT axidlni fez:
frontoetmoiddlni encefalokéla

nazoetmoidalni jsou inferiorné pod nosnimi kostmi jedno nebo oboustranné a nazo-
orbitalni mohou zptisobovat exoftalmus a vytlaceni oka (71).

Bazalni (ze spodiny mozku) maji vnitini defekt kosti lokalizovan ve stfedni ¢afe,
nejsou viditelné a mohou se projevit obstrukci nosu (94), transsfenoidalni mohou byt
pri¢inou dysfunkce optické drahy a endokrinnich poruch (29).

Pfiznaky: Frontoetmoidalni encefalokély jsou charakterizovany vnéj$im vyklenu-
tim okolo kofene nosu, orbity a cela. Bazalni (ze spodiny mozku) jsou vnitfni, mohou se
objevit jako vyklenuti v nosu, v nosohltanu nebo vzadu v orbité bez viditelné deformity
zvenku a vyvolavaji ptiznaky obstrukce nosu a poruchy zraku.

Diagnostika: Vétsina encefalokél je diagnostikovana prenatalné transabdominalni
sonografii nebo fetalnim MR (34). U novorozencti a kojenctit CT vizualizuje vnitfni
a vnéjsi defekt kosti, MR zobrazi herniaci a spojeni s intrakraniem jako i jiné anomélie
mozku, hydrocefalus (29).

1
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Lécba je chirurgicka v kooperaci neurochirurga (odstranéni kély a uzavér defektu)
a plastického chirurga. V pfipadé ruptury a vytoku liquoru je urgentni, pro riziko
intrakranialni infekce (86). V¢asna chirurgicka lé¢ba je prevenci zavaznych deformit
i rizika ruptury a infekce (27). Pokud se vyskytuje souc¢asné hydrocefalus, ma encefa-
lokéla horsi progndzu.

1.2.7  Gliom nosu

Vrozené, nadoru podobné anomalie nosu se vyskytuji zfidka, jejich vyskyt se uvadi
u jednoho ditéte na 20 000 az 30 000 Zivé narozenych déti (65). Nejcastéji se jedna
o dermoidni cysty, gliom, hemangiom nosu a je tfeba odlisit je od encefalokély (45).

Gliom nosu je povazovan za hamartomatdzni heterotopickou nervovou tkan bez
spojeni s intrakraniem (65), vznika pfi poru$e uzavéru nazofrontalni oblasti v em-
bryogenezi, kdy je ektopicka nervova tkan ulozena v oblasti nosu extrakranidlné (45).

Termin gliom poprvé pouzil Schmidt v roce 1900, jako malformaci nosu ho po-
prvé popsal v roce 1952 Reid. Tento nazev se vzil, i kdyz neni Gplné spravny, protoze
se nejedna o pravy nador (65).

Gliom obsahuje gliové bunky (podptrna nervova tkan) v pojivové tkani a astro-
cyty s nebo bez spojeni s durou (92). Je dobfe ohrani¢eny, mékkotkanovy, a pokud je
kostni defekt v predni jamé, gliom je spojen s durou fibréznim pruhem na stopce (45)
a neobsahuje likvor.

Gliom miize byt extranazalni v 60 %, ve 30 % intranazélni a v 10 % se vyskytuje
smi$eny — extra- i intranazalni (45) a roste pomalu (82).

Obr. 1.17A Gliom nosu

Obr. 1.17B, C Na CT se zobrazuje
histologicky potvrzeny intranazdlni
gliom nosu u novorozence
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Priznaky: Extranazalni gliom nosu se projevuje jako tuhy, nestladitelny utvar
zevné ve stfedu na koreni nosu, ale také z boku na nose (obr. 1.17). Intranazalni
se jevi jako polyp v nose (65), obvykle na lateralni sténé nosu, muze vsak vyristat
iz nosohltanu (92).

Diagnostika: z klinickych ptiznakd, z CT a MR nélezu. Interpretace CT/MR miize
byt nékdy tézkd. Je velmi diilezité odlisit encefalokélu. Pro gliom svéd¢i defekt v kosti
lebky s fibrézni stopkou k ttvaru, ktery neobsahuje likvor ani meningy (45).

Lécba je chirurgickd, intranazalni gliom je mozné odstranit endoskopicky (65).

1.2.8  Dermoidni cysty a fistuly nosu

Dermoidni cysty a fistuly nosu jsou vrozené anomalie, které vznikaji netiplnou oblite-
raci pfi vyvoji nazofrontalni oblasti v embryogenezi. Dermoid obsahuje ektodermal-
ni i mezodermalni elementy véetné vlasovych folikul®, potnich 714z a mazové zlazy.
Zvétsovani cysty nebo také dilatace fistuly mezi kostmi nosu muze zapri¢init defor-
mity mékkych tkani i kosti nosu (46), mtize byt pri¢inou $irokého nosu. Dermoid se
nachazi uprostfed nosu jako vyklenuti (cysta) nebo kozni kandlek (fistula) nebo také
v kombinaci (obr. 1.18). Fistula je pfitomna pfi narozeni, cysta se objevi nejpozdéji
do 3. roku zivota. V 20-45 % ma dermoidni cysta spojeni s intrakraniem (59). Cysty

Obr. 1.18 Schematické zobrazeni encefalokély (A), gliomu (B), dermoidni fistuly (C)
a cysty (D) nosu
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a fistuly nosu nejsou soucasti syndromt, nejsou geneticky prenosné, ale vyskytuji se
i s jinymi anomédliemi, kraniofacialnimi anomaliemi, s hypertelorizmem, roz§tépem
patra, mikrozomii, anomadliemi branchialniho aparatu, deformitami u$niho boltce,
atrezii zvukovodu, anomaliemi srdce a s gastrointestindlnimi anoméliemi, o kterych
jsou v literature sporadické zpravy (59, 78).

Klinické pfiznaky: Dermoidni cysta se objevuje jako vyklenuti na kofeni nosu
(viz kap. 1.2.9 Rozstépy nosu, obr. 1.27, 1.28), hibetu nebo $pi¢ce nosu jako tuhy atvar
pokryty kiizi, bez fluktuace a beze zmény velikosti pri placi. Vétsinou je uprostred
nosu, ale miize byt také ulozena atypicky, mirné lateralizovana k medialni sténé orbity
(obr. 1.19) nebo na tvar a horni ret (69). Pfi infekci je kiize zanicena.

Fistula je obvykle na hibetu nosu jako jamka v kiizi (obr. 1.20, 1.21), ve které miize
byt chloupek. Uvolnuje se z ni bélavy tukovy obsah, pii infekei je kiize kolem fistuly
zanicend.

Diagnostika se provadi z klinickych priznakt vyklenuti na nose nebo fistuly.
Pred chirurgickou lé¢bou je nutné CT nebo MR vysetfeni na odliSeni encefalokély,
gliomu, ale také intrakranidlni extenze dermoidni cysty (obr. 1.22, 1.23, 1.24. 1.25)
(23). Kritérium pro intrakranialni extenzi je roz§tépeny vybézek crista galli a zvétSeny

Obr. 1.19 Dermoidni cysta nosu ulozend
laterdlné

Obr. 1.20 Dermoidni fistula nosu Obr. 1.21 CT axidlni fez: dermoidni fistu-
la se cysticky rozituje mezi kosti nosu
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Obr. 1.22 Pohled zeptedu: encefelalokéla ~ Obr. 1.23 Pohled z boku: encefelalokéla
s dermoidni cystou s dermoidni cystou

Obr. 1.24 MR v T1 vdzZeni: encefelalo-  Obr.1.25 MR v T1 vdzeni: encefelalokéla
kéla s dermoidni cystou, cysta md denzitu s dermoidni cystou
tekutiny

foramen caecum. U déti do jednoho roku zivota je nekompletni osifikace crista galli
a lamina cribriformis a neosifikovana lipomatdzni tkan muze byt mylné interpreto-
vana jako intrakranidlni extenze (10). Z tohoto dtivodu je u déti do 5 let vhodnéjsi
MR vysetfeni. MR ma vysoké rozliSeni mékkych tkani a jasné odli$i dermoidni cystu
od encefalokély (10, 46). Fistulografie zobrazi priibéh fistuly do nosu nebo zobrazi
cystické roz$ireni.

Lécba je chirurgickd otevienou rinoplastikou (39), pfi intrakranialni extenzi
neurochirurgicka. Pfi nekompletnim odstranéni je 50-100% recidiva. Jako komplikace
1é¢by se muze pri deformovanych kostnich a chrupav¢itych strukturach nosu cystou
nebo cysticky roz$ifenou fistulou vyskytnout pretrvavani deformity nosu (sedlovity
nos, jizva).

Diferencialni diagnéza: Encefalokélu, gliom nosu, dermoidni cystu odli$ime pomo-
ci zobrazovacich metod (CT/MR). Pokud je dermoidni cysta lokalizovana ve vnitfnim
o¢nim koutku u kojenct, pomoci CT ji odlisime od mukokély etmoidovych dutin.
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