Edwardsuv syndrom




Edwardsuv syndrom

- karyotyp: 47, XX, +18 nebo 47, XY, +18

= trizomie chromozomu 18 (po Downové syndromu druhou nejCatéjSi trizomii)
- Prevalence v populaci: u narozenych déti cca 1:6500-1:8000, vyskyt u poCatych déti je asi 1:3000.
- U velké ¢asti embryi a plodu (literarni udaje se liSi od 50 do 95%) s ES dojde k jeho samovolnému

potraceni. Pokud se déti narodi ziveé, tak 90% déti umira asi do 6 mésicu zivota, 5-10% déti preziva 1
rok zivota. V literature bylo popsano i preziti 20. roku Zzivota, ale je to velmi vzacné.



Mozné geneticke pricCiny

1) Chromozomalni numericka aberace - aneupoidie de novo, ke které mohlo dojit v dusledku
nondisjunkce nasledujici meiézu | nebo Il vzniku gamét matky nebo meéné Casto oftce.

2) Tzv. mozaikové formy ES vznikaji az poté, kdy se spoji vajiCko se spermii. Nasledné pak
vznikaji 2 rizné skupiny bunék, kdy jedna ¢ast obsahuje nadbytecny 18. chromozom (tedy trizomii
18. chromozomu a tim 47 chromozomu celkem) a druha ¢ast bunék ma normaini slozeni, tedy 46
chromozomu celkem. K takovému stavu dochazi asi u 5 % pfipadt s Edwardsovym syndromem.

3) Translokaéni formy ES vznikaji, kdyz jeden z rodi¢u nese balancovanou (vyvazenou) translokaci
chromozomdu. To znamena, ze rodi€ je zcela zdravy a o této strukturalni chybé nevi a nasledné se
mu muUze narodit dité s touto formou onemocnéni. Dochazi k tomu asi ve 2 % vSech pfipadu ES.
Jedna se o ¢astecCnou (parcialni trizomii).



Klinicke priznaky

- flekéni deformita prstu, ktera se jevi tak, ze ukazovacek a 5. prst prekryvaiji ostatni prsty
- atypicka facies s mikrognacii

- prominujici zahlavi

- tézka rustova retardace

- vrozené vady srdce a ledvin

- opic¢i ryha na dlani a jednoduchy obloucek na vétSiné prstl

- nozky ve tvaru kfesla s vy€nivajici patickou (kolébkové)
- hypotonie

- potize s krmenim

- kratka hrudni kost



Rizikove faktory

- Riziko vzniku ES stoupa s pfibyvajicim vékem matky, nelze mu
predejit

- Onemocnéni postihuje 3-4x vice zeny nez muze

- Riziko opakovani (tj. ze se stejné zene narodi podruhé dité s ES) je

asi 1%



Moznosti genetického vysetreni

Prenatalné:
matky:

(snizeny)

V prvnim trimestru (9.-11. tyden) se provadi biochemicky screening krve
PAPP-A (pregnancy associated plasma protein A)
volna 3 podjednotkahCG (snizeny)

V druhém trimestru se pfi podezreni na genetickou poruchu nebo v pripade, ze
Zzena pfichazi k 1ékari v pozdéjsim stadiu tehotenstvi, provadi triple test:

AFP - alfafetoprotein (snizeny)

E3 - konjugovany estradiol (snizeny)

hCG - lidsky choriovy gonadotropin (snizeny)

Screening Ize doplnit sonografickym vysetrenim, ktery v kombinaci s
pfedchozimi biochemickymi testy tvofi INTEGROVANY TEST.



Moznosti genetického vysetreni

Pfi patologickych hladinach téchto markerd (u Edwardsova syndromu vSe snizeno)
se provadi amniocentéza (odbér plodové vody), ze které se zjisti:

karyotyp plodu (vySetfeni chromozomu)

AFP v plodové vodé

Nebo jiné invazivni diagnostické vySetreni:
- odbér choriovych klka - kultivace bunék choria (nejcasnéjsSi mezi 10-14
tydnem)
- kordocentéza - punkce pupecniku (vySetfeni karyotypu) - stale se provadi
- fetoskopie - vizualizace plodu pomoci kamery + odbér vzorkd (obsolentni)

Postnatalneé: Genetické vySetfeni leukocytd novorozence.



Prevence a terapie

- Edwardsuv syndrom je nelécitelny

- Jedinou moznou prevenci je prenatalni urCeni karyotypu plodu, coz
zené da moznost rozhodnout se, zda chce té€hotenstvi uméle prerusit

- Obecnée je prevenci pocCeti v mladSim produktivnim véku a vyhybani

se mutagenum

Pozn:

-primarni prevence: reprodukce v optimalnim véeku, prekoncepcni vySetfeni partnerd s pozitivni rodinnou zatéZzi nebo s
reprodukénimu problémy( infertilita, sterilita)

- Sekundarni prevence: prenatalni stanoveni karyotypu plodu dle platnych indikaci- pozitivni biochem.a/UZ screening, event.| vy3$Si
vek, nosicstvi balanc. VCA u rodice. Postnatalni vySetieni karyotypu u ditéte se specifickou dysmorfii a VVV, pfi potvrzeni VCA
vyS8etfeni karyotypu obou rodic¢l k vylouceni balanc. Translokaci nebo chromosomovych abnormalit s rizikem nondisjunkce chrom. v

gametach.



Etické a pravni aspekty

Problémy diagnostiky:

e Prenatalni diagnostika onemocnéni nevede k leCbe, ale k interrupci

e Rozhodnuti podstoupit screening i rozhodnuti podstoupit interrupci je
svobodnou volbou zeny

e Ale Zena po zjisténi patologie muze byt pod tlakem |ékafu a okoli ->
nerozhoduje se zcela svobodne

e Screening urCuje pouze pravdépodobnost VVV (urCujeme riziko), ne
nevyhnutnost k interrupci
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