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KONGENITALNI DIAFRAGMATICKA HERNIE

Doc. MUDr. Zbynék Stranak, CSc.
Ustav pro péci o matku a dité, Praha
Katedra gynekologie a porodnictvi IPVZ, Praha

Kongenitalni diafragmatickd hemie (congenital diaphragmatic hernia, CDH) je z hlediska
novorozeneckého obdobi. CDH patii k relativné ¢astym a velmi zdvaznym vrozenym vyvojovym
vadam v oblasti hrudniku. V poslednim obdobi doslo k zdsadnim zménam v pohledu na prenatdlni a
postnatalni diagnostiku a 1écbu.

Incidence CDH se udava 1 : 2 000 az 1 : 5 500 u Zivé narozenych novorozencti. Z konsekutivni fady
5137 907 déti narozenych v CR v obdobi 1961-1995 bylo diagnostikovano 2,31 piipadi CDH na
10 000 zive narozenych.

Z morfologického hlediska rozliSujeme nékolik typt diafragmatické hernie: diafragmatickou
eventraci, posterolaterdlni hernii (Bochdalek), retrostemalni hernii (Morgagni) a hidtové hernie.
Pricina vzniku CDH je zfejm¢ multifaktoridlni. Levostranny defekt branice je ptitomen v 80-90 %,
pravostranny v 10-20 %. Bilateralni defekt je velmi raritni. Vyskyt vady je Castéjsi u chlapci
2-3: 1. Nejcastéj$im typem je posterolateralni diafragmatickd hemie, kterd pronika perzistujicim
otvorem dorsolaterdlné (v trigonum lumbocostale) mezi dutinou pleurdlni a dutinou peritonealni.
Zde prechazi peritoneum v parietalni pleuru a jedna se tedy o nepravou kylu. Plice na postizené
strané je vétSinou hypoplastické. Posterolaterdlni diafragmatické kyly ptichézeji bud’ v kombinaci
s mnohocetnymi vyvojovymi vadami (kolem 40 %) nebo izolovan¢. Posterolateralni diafragmatické
hernie se vSak vyskytuji i u celé fady syndromt. (Frynsiv, Cornelia de Lange, Ehlers-Danlos). Kyly
retrostemalni (Morgagniho) jsou vzacné, prostupuji Larreyovou $térbinou a v poloviné ptipadi maji
kylni vak. Chybi-li vak, mohou komunikovat s pleurdlni nebo perikardidlni dutinou. Jejich
prognéza je dobra. Hidtové kyly se déli do dvou skupin — skluzné kardioezofagedlni a
paraezofagedlni a nepatii k typickym ptikladim kongenitalni diafragmatické hernie..

Mortalita novorozenci s CDH se v poslednim obdobi mirné zlepsila a po zavedeni novych
terapeutickych metod pieziva v centrech, kterd disponuji dostupnymi technikami 1écby akutniho
respiracniho selhani 62 % pacientll (rozmezi 44-78 %). Pfi nutnosti pouziti ECMO je celkové
preziti obecné nizs$i (59 % preziti pacienti s CDH z 2 627 piipadl v registru pro mimotélni
membranovou oxygenaci — Extracorporeal Life Support Organization, ECMO Registry, Ann Arbor,
Michigan).

Mortalita pacientli je jednozna¢né determinovana tfemi faktory: stupném perzistujici plicni
hypertenze, stupném hypoplazie plic a zdvaznosti sdruzenych vyvojovych vad. Prenatdlni a
postnatalni diagnostika a terapie je zaméfena na eliminaci téchto faktora.

2 Prenatalni diagnostika

Zékladnim diagnostickym vySetfenim CDH je prenatalni ultrasonografie (USG). S rozvojem USG
doslo v uplynulych 10 letech v USA k narGstu vysetieni USG ze 33 % téméf na 100 %, pfesto
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falené negativni vysledky u detekce CDH ziistavaji nadale ptiblizné 55 %. Uspé&snost USG zavisi
na centralizaci pacientl (retrospektivni analyzy jednotlivych ptipadi v centrech potvrdily Spatnou
interpretaci regiondlnich pracovist). Prenatdlni USG je dulezita a pfinosnd z téchto aspekti:
zhodnoceni tiZze sdruzenych vyvojovych vad a chromozomadlnich aberaci, Casnd konzultace
celkového stavu s rodinou o dalsich terapeutickych a diagnostickych moznostech a jejich ucinnosti,
transport in utero do specializovaného centra.

Prenatalni faktory ovliviiujici prognézu déti s izolovanou diafragmatickou hernii, které lze
diagnostikovat prenatalni USG:

* manifestace onemocnéni pied 25. gestaénim tydnem

» pfitomnost jater v dutin€ hrudni pted 25. gestacnim tydnem
* polyhydramnion

» pomér velikosti plic a hrudniku 0,2

» pomgér velikosti pravé plice a obvodu hlavy 0,6

« pfitomnost dychacich pohybt

» pritomnost zalude¢ni bubliny v hrudniku pied 25. tydnem

Bé&hem prenatdlniho USG vySetieni je nutné se zamétit zvlast€ na deviaci mediastina, polohu
zalude¢ni bubliny a nalezeni ¢tyfkomorové srdecni projekce. V ptipad¢é pochybnosti je indikovany
transport na specializované pracoviste.

3 Amniocentéza

Amniocentéza je rutinnim vySetfenim u pacientd s CDH k vylou€eni sdruzenych chromozomalnich
aberaci. UrcCeni karyotypu je dilezit¢ z hlediska rozhodnuti o dalSich diagnostickych a
terapeutickych intervencich, k posouzeni prognoézy ditéte a stanoveni zplsobu vedeni porodu ev.
ukonceni t¢hotenstvi ve spolupraci s rodi¢i. U pacientl s chromozomalni vadou v kombinaci s CDH
se doporucuje ukonceni gravidity. V piipad¢ intrapartalni hypoxie neni vhodné ukonceni cisarskym
fezem.

4 Kordocentéza — odbér fetalni krve (Fetal Blood Sampling)

Odbér fetalni krve se neprovadi u CDH standardné. Indikaci k vySetieni je nejCastéji potieba
rychlého urceni karyotypu, USG detekce anatomickych malformaci, pfitomnost mozaicismu pfii
vysetieni plodové vody a pfidruzena izoimunizace.

5 Prenatalni 1é¢ba

5.1 Fetalni chirurgie

K zavedeni fetdlni chirurgie (Uplné korekce vady) do terapeutického protokolu CDH pfispél
experimentalné prokdzany piiznivy vliv evakuace organti z dutiny hrudni na vyvoj plic jako
limitujiciho faktoru piezivani. Prvni uspé€Sny zdkrok byl proveden v roce 1990. Optimalnim
obdobim pro korekci CDH je casnéd sakularni faze vyvoje plic, tj. mezi 20. az 26. gestatnim
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tydnem. Pfed timto obdobim je vysokeé riziko intrauterinniho odimrti plodu a po 28. tydnu naopak
vysoké riziko pred¢asného porodu pfi nelispéSné tokolyze. Antenatdlni chirurgie CDH se tyka
pouze plodi s normélnim karyotypem bez sdruzenych strukturdlnich anomalii. Vylouceni byli dale
pacienti s pravostrannou CDH. DalSim limitujicim faktorem je pfitomnost levého jaterniho laloku
v hrudniku. Béhem repozice jaterni tkané dochazelo ke kompresi ductus venosus a obstrukci toku
krve umbilikdlni Zilou. Plody, u kterych je pomoci barevného dopplerovského vySetfeni
diagnostikovan ductus venosus a véna umbilicalis nad hranici diafragmy, jsou také
kontraindikovany k fetalni operaci. Pokusy o resekci jater by mohly vyfesit tento problém, ale zatim
nebyly v huméanni mediciné provedeny. Vysoka selekce pacientd je jednim z hlavnich
kontroverznich témat fetdlni chirurgie a jejiho dal$iho rozvoje. Operacni vykon se provadi
v celkové inhalacni anestezii. U matky je kanylovana radialni arterie, zaveden centralni Zilni katétr,
uretralni cévka a monitorovany kontinudlné vitalni funkce vcetné pulzni oxymetrie. Profylakticky
se podavaji antibiotika a indometacin. Poloha placenty a plodu je béhem dolni transverzalni
laparotomie kontrolovana USG. Plodu je aplikovan intraven6zné fentanyl a pankuronium. Plodova
voda je aspirovana do uzaviené¢ho systému a poté je provedena hysterotomie. Plod je monitorovan
pulzni oxymerii a subkutanné umisténym radiotelemetrickym zatizenim pro méteni teploty, EKG a
intrauterinniho tlaku. Radiotelemetr je ponechéan in situ k monitorovani v dalSim postopera¢nim
obdobi. Pfi totalni korekci se provadi torakotomie a subkostalni laparotomie s vySitim Goretexové
zaplaty jako nahrady branice a intraabdominélniho sila pro zvySeni objemu bfi$ni dutiny. Déloha se
uzavird ve dvou vrstvach s pouzitim fibrinového lepidla na membrany. Plodova voda se doplni
z uzaviené¢ho systému ev. amnioinfuzi. Kontinualni monitoring nésleduje na jednotce intenzivni
péce. Ze 106 piipadii CDH referovanych v San Franciscu bylo 20 pacientli vybrano pro fetdlni
operaci CDH, uspésné¢ odoperovano bylo 11 plodd. 8 déti bylo uspésn€ porozeno, ale pouze
4 novorozenci piezili. 3 pteziv§i pacienti byli nasledné€ operovani pro gastroezofagealni reflux a
jeden pacient byl operativné revidovan pro parézu branice.

Fetdlni chirurgie znamena urcité riziko i pro matku. Matefskd morbidita po otevieném fetalnim
vykonu (celkem 47 pacientek) byla relativné vysokd (1% edém plic, 5x odtok plodové vody,
1% pseudomembrandzni kolitida, 1x infekéni komplikace). Vzhledem k provedené hysterotomii
horniho délozniho segmentu a s ohledem na vysoké riziko ruptury délohy béhem porodu je nutné
vést porod cisafskym fezem. V ptipad¢€ viability plodu je mozné fetalni 1écbu doporucit, ale pouze
pfi minimalnim riziku poSkozeni jak matky, tak plodu. Vzhledem k nepfesvéd¢ivym vysledkim
korektivni fetalni chirurgie jsou preferovany nasledujici metody.

5.2 Metoda PLUG (Plug the Lung Until it Grows)

Metoda PLUG vychdzi z klinickych (Fraseriv syndrom) a experimentalnich zkuSenosti, které
dokazuji ptiznivy efekt intrauterinni obstrukce trachey na rist a nasledné¢ maturaci plicni tkané.
Obstrukce trachey zvySuje expanzi plic, zlepSuje funkci plic po porodu a postupné redukuje
pfitomnost bfiSnich organi v dutin€ hrudni. Techniku PLUG je mozné provadét pomoci
videofetoskopu uzitim syntetickych materiali nebo tplnou ligaci trachey. V porovnani s tGplnou
intrauterinni korekci umoznuje redukci fetadlniho stresu a intrauterinniho odumrti plodu. Nevyhodou
této metody je potencionalni excesivni rast plicni tkan€ s naslednym rozvojem hydropsu fétu pii
kardialni dekompenzaci a nutnost operativniho feSeni obstrukce dychacich cest béhem porodu.
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5.3 Metoda EXIT (Ex Utero Intrapartum Treatment)

Obstrukce dychacich cest po porodu je v fadé piipadu neslucitelnd se zivotem. Metoda EXIT byla
vyvinuta v souvislosti se zavedenim techniky PLUG, ale pouziva se 1 u dalSich prenatalné
diagnostikovanych vad, které vedou k obstrukci dychacich cest (cervikdlni a orofaryngedlni
teratomy, hygroma cysticum, hemangiomy, laryngealni atrézie, té¢zké subglotické stenozy,
laryngedlni cysty, kongenitalni struma apod.). Principem metody EXIT je zachovani placentami
perfuze po dobu, kterd je nutnd k provedeni fady terapeutickych intervenci k zajisténi prichodnosti
dychacich cest a zlepSeni podminek pro zahdjeni umélé plicni ventilace pii predpokladané
respiracni insuficienci (tracheotomie, tracheostomie, odstranéni trachedlniho klipu, orotrachealni
intubace, bronchoskopie, zavedeni centrdlniho vendzniho katétru nebo instilace surfaktantu).
Podminkou tuspéSného provedeni metody je adekvatni relaxace dé€lohy bez néslednych
postpartalnich komplikaci (atonie délohy, masivni krvaceni).

5.4 Arteficielni gastroschiza

Dekomprese ipsilateralniho plicniho parenchymu zlepSuje rist a maturaci potencionalné
hypoplastické plice u CDH. Principem zavedeni arteficielni gastroschizy je zlepSeni podminek pro
rust plic sniZenim intrathorakalniho tlaku a sniZeni akutniho intrauterinniho stresu béhem operace.
Porreco dosud publikoval dva tspésné piipady arteficielni gastroschizy. Prvni novorozenec vSak
musel byt po korekci CDH a gastroschizy opakované operovan pro nekrotizujici enterokolitidu,
druh¢ dité¢ zemielo po operaci v novorozeneckém obdobi na pneumonii. Vzhledem k minimalnim
zkuSenostem a zaznamenanym infekénim komplikacim je nutné dals$i zhodnoceni této metody.

5.5 Prenatalni hormonalni terapie

Dysfunkce ev. deficience surfaktantu v souvislosti s naslednym sklonem ke kolapsu alveold,
alveolarni hypoxii a reaktivni plicni vazokonstrikci je dal§im dtlezitym faktorem pro uspésnou
1écbu CDH. Indukce syntézy a sekrece surfaktantu prenatalni aplikaci kortikoidd (podobné jako
indukce plicni zralosti u nezralych novorozenct) je z tohoto pohledu dalsi velmi slibnou moznosti.
Doposud vsak neni mnoho klinickych zkuSenosti z humanni mediciny.

6 Postnatalni lécba

V patofyziologii CDH je dominantni v souvislosti s plicni hypoplazii zvySena rezistence plicniho
reCiSté (perzistujici plicni hypertenze novorozencti, PPHN) vedouci ke zvySenému procentu
pravolevych zkratl a naslednému prohloubeni hypoxémie.

6.1 Perzistujici plicni hypertenze a inhalace oxidu dusnatého (INO)
u novorozencu s CDH

Nejnovéjsi terapeutickou metodou PPHN je inhalace oxidu dusnatého (inhaled nitric oxide, INO).
Exogenni oxid dusnaty je podavéan inhala¢né a nejucinnéji selektivné rozsituje plicni cévy, které
ptimo pfiléhaji k nejlépe ventilované Casti alveolt,, zatimco cévy v oblastech s kolabovanymi
alveoly nejsou exponovany NO a zustavaji kontrahovany. Vzhledem k rychlé inaktivaci vazbou na
hemoglobin za vniku methemoglobinu nema INO systémové ucinky. INO zlepsSuje pomér ventilace-
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perfuze (V/Q) vzhledem k omezené distribuci pouze do ventilovanych ¢asti plic s pfilehlymi
cévami. Vysledky publikovanych prospektivnich randomizovanych studii dokumentuji, Ze INO ma
okamzity uc¢inek u 50-60 % déti s PPHN. Metaanalyza multicentrickych studii prokézala ptiznivy
efekt INO na snizeni poétu pacientti indikovanych k ECMO. Ug¢innost INO je zavisld na
parenchymovém plicnim poskozeni, typu PPHN a zptisobu UPV. Nejhorsi vysledky jsou
dosahovany u pacientii s CDH.

6.2 Transplantace plic

Posledni diskutovanou lé¢bou tézké hypoplazie plic u pacienti s CDH je transplantace plic.
International Lung Transplant Registry udava prezivani déti po transplantaci izolovanych plic nebo
komplexu srdce-plice 70 % v 1 roce Zivota a 40-50 % ve 2 letech. ZkuSenosti s transplantaci plic
u novorozenct jsou velmi limitované, ale predbézné vysledky relativné slibné (zvlasté u pacienta
s kongenitalni sten6zou plicnich Zil). Literarné zaznamenany je pfipad pacienta s pravostrannou
CDH s akutni deterioraci stavu po ukonc¢eni ECMO a dekanylaci. Byla provedena transplantace
pravého stfedniho laloku plic (od osmitydenniho darce). Pacient byl propusten 90 dni po
transplantaci a je ve 2 letech pIné kardiopulmonélné kompenzovan s mirn€ opozdénym rtistem.

Transplantace plic se miZze v budoucnosti stit slibnou lé€ebnou metodou u té€zkych forem
hypoplazie plic pfi CDH. Otazkou zlstavd problematika riastu, infekénich komplikaci,
lymfoproliferativniho onemocnéni, rejekce, obliterujici bronchiolitidy a pochopitelné ceny.

6.3 Extrakorporalni membranova oxygenace u pacientii s CDH

V pftipad¢ t€zkého respiracniho selhani nereagujiciho na konvencéni a nekonvencni zplisoby umélé
plicni ventilace a tézké cirkulacni nestability s refrakterni hypotenzi nereagujici na dostupnou
farmakologickou podporu muize byt kardiopulmonalni systém nahrazen mimotélni membranovou
oxygenaci (extracorporeal membrané¢ oxygenation, ECMO). Technika ECMO neni specifickou
1éCbou respiracniho a obéhového selhani, ale doCasnym podplrnym opatfenim, které dovoluje
restituci a regeneraci postizenych organi. ECMO je déle velmi nakladnou, intenzivni a vysoce
invazivni terapii, ktera zahrnuje kanylaci v. jugularis interna a a. carotis communis a dlouhodobou
heparinizaci. Od roku 1990, kdy byly uspé$né zavedeny alternativni terapie pro respiracni selhani
novorozencli (HFOV a inhalace NO), poklesl pocet déti 1é€enych pomoci ECMO (zvlasté u déti
s PPHN). V soucasné dob¢ dominuji mezi ECMO pacienty déti s kongenitalni diafragmatickou
hernii a sepsi.

Problematika ECMO u pacientii s CDH je velmi slozitd a odli$na od pouziti ECMO u novorozenct
s respiracnim selhanim jiné etiologie. OdliSnost vedeni dlouhodobého ob&hu je ddna nutnosti
chirurgické korekce vady pied, béhem nebo po dlouhodobé celkové heparinizaci. Specifickou je
také kanylace velkych cév pii pfesunech mediastina a velmi Castd nutnost nejenom podpory
respiracni, ale i cirkula¢ni. Registr ELSO (Extracorporeal Life Support Organisation) eviduje
v soucasné dobé& 2 627 pacientli s CDH lé€enych ECMO. Celkova mortalita je udavana 59 %.

6.4 Predoperacni stabilizace a oddalena operace

Kongenitéalni diafragmaticka hernie byla ptivodné povazovéana za neodkladnou a chirurgicky akutné
feSitelnou vrozenou vyvojovou vadu. Smyslem rychlé chirurgické intervence byla piredstava
o nutnosti okamzité dekomprese plic optimalizaci intratorakalniho objemu. V soucasné¢ dobé¢
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dochazi ke zménam v pojeti nutnosti rychlého chirurgického zakroku s ohledem na vysledky tady
pracovist, kterd pouZzivaji protokol s oddalenou operaci. Smyslem oddéalené operace je dosaZeni
maximalni ob&hové a ventilaéni stabilizace pacienta a pfiprava na operaci. Protokol s velmi
oddalenou operaci pouzivany skupinou z Columbijské university (N.Y.) vedl k pfezivani 94 %
novorozenct s CDH.

7 Zavér

Kongenitalni diafragmaticka hernie zistavd velmi vaZnou diagnézou novorozeneckého véku
s nutnosti komplexni interdisciplinarni péce, kterd zahrnuje spolupraci gynekologi, genetiki,
porodnikli, neonatologli, chirurgli, pediatri, neurologli, kardiologli, gastroenterologli, ortopedi,
psychologti, psychiatri a dal§ich védnich oborti v zavislosti na stupni onemocnéni.
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