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Předmluva

Vrozené anomálie hlavy a krku (zahrnující anomálie nosu, vedlejších nosních  dutin, 
dutiny ústní, hltanu, hrtanu, trachey, jícnu a ucha) často vyžadují mezioborovou spolu-
práci a řešení. Na všech participuje dětský otorinolaryngolog jak v diagnostice, tak 
v léčbě.

V případě život ohrožující vrozené anomálie zajišťuje neonatolog a anesteziolog 
akutní přežití novorozence. V diagnostice je nevyhnutelná dobrá spolupráce s radio-
logem, na chirurgické léčbě se podílejí podle lokality anomálie různí chirurgové – 
kromě otorinolaryngologa také neurochirurg, plastický chirurg, stomatochirurg, 
hrudní chirurg a kardiochirurg. Některé anomálie, např. rozštěpy patra, jsou i po 
rekonstrukci patra plastickým chirurgem příčinou ORL onemocnění pro dysfunkci 
sluchové trubice.

V monografii jsou uvedeny nejen všechny známé vrozené anomálie (jejich příčiny, 
klinické příznaky, diagnostika a léčba) podle nejnovějších poznatků poznání, ale i oje-
dinělé a nově objevené vrozené anomálie. Říká se, že najdeš-li jednu vrozenou chybu, 
hledej i jiné, a proto při mnohých anomáliích jsou uvedeny syndromy i možnosti ge-
netického přenosu té které anomálie. Znalost syndromů při odhalení jedné anomálie 
nám umožňuje zaměřit se dalšími vyšetřeními na odhalení skrytých anomálií. K tomu 
je opět nevyhnutelná spolupráce se všemi obory v pediatrii – nefrologií, endokrinologií, 
oftalmologií…

Některé anomálie se diagnostikují snáze, některé hůře. Domnívám se, že bohatá 
obrazová dokumentace v knize pomůže lékařům k rychlejší diagnostice, léčbě a při 
genetické mutaci možná také v prevenci jejich vzniku.

prof. MUDr. Janka Jakubíková, CSc.
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1 Vrozené anomálie nosu a vedlejších nosních dutin

1.1 Embryonální vývoj nosu a vedlejších nosních dutin

Primitivní tvář se vyvíjí z pěti výběžků. Jeden z nich je frontonazální (čelní) zodpovědný 
za vývoj nosu během 3.–10. týdne embryogeneze (49). Tento čelní výběžek je nepárový 
a tvoří oválný výstupek klenoucí se nad stomodeem (primitivní ústní jamkou). Nosní 
(čichové) plakody vznikají jako oválná ztluštění ektodermu na každé straně frontona-
zálního výběžku v jeho boční a dolní části. Prohloubením se ve středu v této plakodě 
tvoří primitivní nosní dírka. Proliferací mezenchymu kolem nosní plakody se vytvářejí 
vyvýšené valy podkovovitého tvaru, čímž se vyvíjejí mediální a laterální nosní výběžky, 
které se spojí a vzniknou nozdry (obr. 1.1, 1.2).

Koncem 5. týdne se vytvoří nosní jamky mezi mediálními a laterálními nosními 
výběžky, ty se prohloubí v nosní kanálky, které jsou od primitivní ústní dutiny oddělené 
ektodermovou membrana oronasalis (bucconasalis) (40). Po perforování oronazální 
membrány v 7. týdnu vývoje ústí oba nosní kanálky do primitivní nosní dutiny samo-
statnými otvory – primitivními choanami. Ve stejném čase epitelové buňky pokrývající 
stěnu nozder proliferují a vytvářejí epitelovou zátku, která uzavírá nozdry. Mezi 13. až 
20. týdnem fetálního vývoje se epitelové zátky vstřebají a nozdry se znovu otevřou (49).

V 8. týdnu se nosní dutina dělí vývojem nosního septa na dvě poloviny a odděluje 
se od ústní dutiny ploténkou, tvoří se patrová destička směřující k laterálním stěnám. 
Tyto struktury se nazývají nazoseptální elementy (67).

Další vývoj nosní dutiny a primitivní ústní dutiny je spojen s vývojem definitivní-
ho patra a nosní přepážky (40) a vytvářejí se sekundární (trvalé) zadní choany (67). 
Mediální nosní výběžky nakonec dávají vzniknout půlce nosního septa a dolní boční 
chrupavce křídla nosu (49). Laterální nosní výběžky se přetvoří do vnější stěny nosu, 
nosních kostí, horní a dolní boční chrupavky a křídla nosu. Špička a hřbet nosu pochází 

obr. 1.1 Embryonální vývoj nosu
1 – prominentia maxillaris, 2 – oko, 3 – proces
sus frontonasalis, 4 – nosní plakoda, 5 – nosní 
jamka, 6 – prominencia mandibularis

obr. 1.2 Fúze processus lateralis (A) 
a processus mediales (B)
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z frontonazálního výběžku (49). Ukončením vývoje definitivního patra se primitivní 
ústní dutina rozdělí na definitivní ústní a nosní dutinu. Nosní dutina se vytvořením 
septa nosu rozdělí na dvě poloviny (40).

Conchae nasales – superior, media a inferior – se vyvíjejí jako vyvýšeniny z boč-
ních stěn každé nosní dutiny. Definitivní choany jsou vymezeny dorzálním okrajem 
septa a měkkého patra. Ektodermový epitel na stropu nosních dutin se v oblasti area 
olfactoria diferencuje v čichový smyslový epitel (40).

Vedlejší nosní dutiny se vyvíjejí v pozdějším fetálním období a po narození jako 
malé divertikuly z boční nosní stěny. Etmoidové dutiny jsou vyvinuté při narození, 
postnatálně se zvětšuje pouze jejich objem. V dětství vývoj vedlejších nosních dutin 
pokračuje a definitivní velikosti dosahují v období puberty.

1.2 Vrozené anomálie nosu

Navzdory komplikovanému vývoji nosu je incidence vrozených anomálií 1 z 20 000 
až 40 000 živě narozených dětí (49). Důležité je si uvědomit, že anomálie nosu mohou 
vytvářet komunikaci s CNS a také se současně vyskytovat s malformacemi CNS (92).

Některé anomálie se vyskytují pouze ojediněle, některé častěji. Většinu anomálií 
tvoří anomálie nezávažné, jen estetické, ale mohou být také život ohrožující. Ward 
a April řadí vrozené anomálie nosu do dvou kategorií – malformace s obstrukcí nosu 
a bez obstrukce. Anomálie se projeví nejčastěji při narození, méně často v pozdějším 
životě.

Objevilo se několik pokusů o klasifikaci, ale všechny se zaměřovaly na klasifikaci 
kraniofaciálních malformací, až Losee et al. vytvořili systém klasifikace vrozených 
anomálií nosu (v roce 2004) revizí 261 vrozených anomálií za období 22 let. Rozdělili 
je do čtyř skupin.
1. hypoplazie a aplazie – představuje neúplný vývoj kůže, podkoží, svalů, chrupavek 

nebo kosti.
2. hyperplazie a duplicita – zahrnuje anomálie s nadbytečnou tkání, zdvojení některé 

části nosu až po kompletní duplicitu.
3. rozštěpy různého stupně podle Tessierovy klasifikace kraniofaciálních rozštěpů.
4. novotvary (nádoru podobné vrozené anomálie) a cévní anomálie.

Podle této klasifikace se 1. skupina anomálií nosu vyskytuje nejčastěji, představuje 
62 % anomálií nosu (49). Patří sem chybění poloviny nosu (aplazie poloviny, hemi-
nose), úplné chybění nosu, hypoplazie nebo chybění některé struktury nosu (často 
se vyskytují u kraniofaciálních syndromů), atrezie a stenóza nosní dutiny (stenóza 
apertura piriformis, stenóza a atrezie choan). 2. skupina anomálií nosu je nejméně 
častá, tvoří jen 1 % výskytu ze všech anomálií nosu. Losee et al.. sem řadí zdvojený 
nos, zdvojenou nozdru a proboscis lateralis. 3. skupinu anomálií reprezentují rozštěpy 
nosu, vyskytuje se v 16 %. Do 4. skupiny se zařazují encefalokély, gliom, dermoidní 
cysty, fistuly a cévní anomálie. Tyto se objevují v 20 % ze všech vrozených anomálií. 
Nejčastěji se vyskytují dermoidní cysty a fistuly – ve 12,4 % (49).

Tato klasifikace má určité nejasnosti, např. atrezie choan se řadí k 1. skupině, při-
čemž má kost navíc, ne hypoplazii. Také Losee et al. uvádějí, že proboscis lateralis je 
možné zařadit i do 1. skupiny, protože se většinou při této anomálii vyskytuje současně 



1Vrozené anomálie nosu a vedlejších nosních dutin

3

aplazie poloviny nosu. Mnozí autoři však uvádějí, že proboscis lateralis podle embryo-
nálního vývoje patří do skupiny rozštěpů střední části tváře.

1.2.1 Chybění nosu (aplazie nosu, arhinia)

Arhinia je definována kompletním chyběním nosu. Rosen uvádí, že termín chybění 
nosu je vhodnější než „arhinia“ (60). Existují mnohé úvahy, jak v embryogenezi tato 
anomálie vzniká:
1. selhání při vzniku obou nosních plakod nebo při vytváření prohloubení jamky 

v nosní plakodě v. 5 týdnu vývoje (8),
2. předčasné spojení mediálních nosních výběžků (13) nebo selhání při vstřebávání 

epitelové zátky ve 13.–20. týdnu vývoje (56).

V literatuře je 30 publikovaných případů chybění nosu, nosní přepážky a dírek 
nosu se současně se vyskytující hypoplazií střední části tváře s vysokým patrem, hypo-
plazie maxily s očními anomáliemi (hypertelorizmus, mikrooftalmie, coloboma iris) 
a chyběním ductus nasolacrimalis (56). Akkuzu et al. popsali parciální chybění nosu, 
kdy vnější nos byl jako malé vyklenutí kůže se slepou nozdrou a slepou dutinkou 
s anomáliemi CNS, ucha a submukózním rozštěpem (2). Při pitvě novorozenců s apla-
zií nosu se dokázalo, že chyběl také celý olfaktorický systém společně s anomáliemi 
mozku (49). Vrozené chybění nosu se vyskytuje sporadicky. Thiele popsal familiární 
výskyt s dominantní dědičností (83), ve dvou případech se zjistila chromozomová 
translokace (28).

Příznaky: Ihned po narození je vidět úplné chybění nosu, nebo jen rudiment bez 
nozder a nosní dutiny, často také s dysplazií tváře. Novorozenec neumí dýchat ústy, 
dýchá a polyká současně. Proto má při chybění nosu respirační potíže a dysfagii.

Diagnostika je po narození podle klinických příznaků, CT nález vizualizuje kos-
těné struktury. MR je potřebné pro určení prostoru mezi spodinou přední jámy lební 
a tvrdého patra a na určení, zda je možná chirurgická rekanalizace. Dnes je možná už 
prenatální diagnostika ultrazvukem (2, 56).

léčbou je chirurgická korekce podle CT a MR nálezu; nutná je tracheostomie.

1.2.2 Částečné chybění nosu (partial arhinia)

Částečné chybění nosu (partial arhinia) zahrnuje anomálie nosu od hypoplazie až po 
chybění pouze některé struktury nosu nebo až po úplné chybění poloviny nosu (1).

aplazie poloviny nosu (hemiaplazie nosu, heminose) je zřídkavá vrozená ano-
málie, při které chybí polovina zevního nosu spolu s různým stupněm intranazálních 
abnormalit i abnormalit přilehlých struktur tváře (1).

Mechanizmus vzniku této anomálie není znám. Předpokládá se, že tak jako při 
úplné aplazii nosu v 5. týdnu vývoje vznikne porucha ve vývoji jedné nosní plakody, 
při obou vzniká kompletní aplazie nosu (90). Anomálie nosu se zřídka vyskytují sa-
mostatně, častěji se vyskytují s jinými kraniofaciálními anomáliemi.

V literatuře se objevují kazuistiky s vrozeným chyběním nebo hypoplazií nosní 
kolumely i s chyběním části laterální chrupavky, přičemž ostatní struktury nosu byly 
normální (48, 51). Jsou také případy izolované ageneze a hypoplazie nosních kostí 
(41, 50).

+
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Příznaky jsou vždy viditelné, dochází ke změně estetického vzhledu nosu a tváře. 
Při zachování průchodnosti jedné poloviny nosu nejsou u novorozence dýchací ani 
polykací problémy.

Diagnostika úplného nebo částečného chybění nosu je lehká, lze jej vidět ihned po 
narození. Při aplazii poloviny nosu existuje většinou pouze jedna nosní dírka, může být 
ale přítomna nosní dírka, která končí slepě (obr. 1.3). Nejdůležitější je CT vyšetření na 
zobrazení anatomických struktur, asymetrii nosních kostí nebo chybění nosní kosti, 
zúžení nosní dutiny ve vchodu nosu (recessus piriformis), ve střední části nosu nebo 
choany, deviace septa, chybění nebo hypoplazie kolumely, chrupavky.

léčba je chirurgická, prováděná plastickým chirurgem z důvodu estetického i psy-
chologického. Rekonstrukce se provádí nejméně v dvou fázích.

1.2.3 Atrezie choan

Atrezie choan je nejčastější vrozenou anomálií nosu, její výskyt se uvádí u 1/5000–8000 
živě narozených (75). Poprvé atrezii choan popsal již v roce 1755 Roederer.

Szemeta et al. uvádějí, že choany se vytvoří perforováním primitivní oronazální 
membrány během 5.–6. embryonálního týdne a při zastavení tohoto vývoje vzniká 
atrezie choan (75). Mechanizmus vzniku atrezie choan je nejasný, i když se všeobecně 
uvádí, že je to vlivem perzistence membrana oronasalis. Smith et al. se domnívají, že 
kostěná atrezie nebo stenóza zadních choan je podmíněná přílišným růstem nazo-
septálních elementů (67). Poukazují na fakt, že posun mezodermu (nazoseptálních 
elementů) nesprávným směrem vytváří ztluštění zadní dolní části vomeru, což je cha-
rakteristické pro kostěnou atrezii choan (67). Nekompletní rekanalizace epitelové zátky 
ve 13.–20. týdnu je příčinou membranózní atrezie nebo stenózy choan. Podle Smitha 
et al. je perzistence membrana oronasalis příčinou atrezie nosohltanu (67), nikoliv 
atrezie choan.

Studií pomocí vysoce rozlišovacího (high resolution, HR) CT a měřením rozměrů 
zadní části nosní dutiny u atrezie choan se zjistilo, že laterální část lamely processus 

obr. 1.3 Axiální řez: dvě nozdry, aplazie 
pravé nosní dutiny
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pterygoideus je posunuta mediálně, zadní mediální část vomeru je ztluštělá a nosohl-
tan bývá zúžený (93). Atrezie může být oboustranná, častěji se vyskytuje jednostranná 
vpravo (70). Jednostranná může být někdy i roky nerozpoznaná. Na postižené straně 
bývá hypoplastická mušle, tvrdé patro je vysoké a úzké. Klasicky se uvádí, že atrezie je 
v 90 % kostěná (obr. 1.4) a v 10 % membranózní (obr. 1.5), ale mnohé studie použitím 
vysoce rozlišovacího CT zjistily, že jen 30 % atrezií je kostěných a 70 % je smíšených 
kostěno-membranózních (57).

Atrezie choan se často vyskytuje i s jinými anomáliemi, obzvlášť CHARGE syn-
dromem (6). Z jiných sdružených anomálií jsou to polydaktylie, anomálie patra, ucha, 
hypoplazie tváře, rozštěpy patra, Crouzonův syndrom, Teacherův-Collinsův syndrom 
a meningoencefalokély (6, 75, 93). Yilmaz et al. popsali dítě s jednostrannou atrezií 
choany a na stejné straně v nosní dutině membranózní septum, které rozdělovalo levou 
nosní dutinu na dvě části a obě končily slepě (93).

Příznaky: Oboustranná atrezie choan (obr. 1.6) u novorozence způsobuje dyspnoe 
s cyanózou a jen když dítě pláče, nadýchne se a zrůžoví. Dýchací cesty je proto nutné 

obr. 1.4 Kostěná atrezie choany vlevo

obr. 1.6 Oboustranná atrezie choan

obr. 1.5 Atrezie měkkých tkání s kostěnou 
stenózou vpravo

obr. 1.7 Endoskopický nález stenózy choany
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zajistit dudlíkem McGovernové nebo arwayem až do doby chirurgického řešení. Jed-
nostranná atrezie nevyvolává většinou výrazné příznaky, projevuje se sekrecí z nosu 
na straně atrezie choany.

Diagnostika se provádí obvykle ihned po narození, kdy se nedaří při zavedení 
odsávacího katétru projít do nosohltanu. Při pokusu o profouknutí vzduchu Polit-
zerovým balonkem vzduch do nosohltanu neprochází. Před chirurgickou léčbou je 
potřebné CT vyšetření, které určí typ atrezie (kostěnou, membranózní, smíšenou), 
tloušťku a jiné deformity v nosní dutině. Stenózu i atrezii můžeme diagnostikovat 
fibroskopicky (obr. 1.7).

léčba je chirurgická, obvykle 10.–14. den po narození. Existují různé chirurgické 
přístupy, z nichž se nejčastěji používá transnazální, kdy se endoskopickou technikou 
fenestruje choana. Na udržení průchodnosti choan se používá stentování dilatačními 
katétry (z endotracheálních intubačních kanyl) (obr. 1.8) nejméně 6 týdnů. Jsou práce, 
které doporučují použít lokálně mytomicin po fenestraci choany, a to na zabránění 
jejího znovuuzavření.

CHARGE syndrom

Genetický syndrom charakterizovaný čtyřmi hlavními diagnostickými kritérii: kolo-
bom očních struktur, atrezie choan, postižení hlavových nervů a postižení uší = Colo-
boma iris, heart defect, atresia choane, retardation growth (růstu) a mentálního 
vývoje, Genitourinary abnormality a ear (ušní) anomálie s poruchou sluchu.

Dalšími anomáliemi jsou tracheoezofagická fistula, atrezie ezofagu, rozštěp hrta-
nu, anomálie tváře, až v 50 % s různými projevy postižení CNS, z ORL příznaků je to 
hlavně dysfagie a anosmie (25). Genetickým vyšetřením se až v 75 % prokáže mutace 
genu CHD7 na krátkém raménku 8. chromozomu (8).

obr. 1.8 CHARGE syndrom po operaci atrezií choan obou
stranně


