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Edwardsuv syndrom

geneticke onemocneni, pri kterem maji deti

treti chromosom 18
karyotyp 47, XX, +18
v 50% nastava potrat

casto spojeno s mentalni retardaci



Projevy:

nizka porodni vaha

rozStépoveé vady

prominujici zahlavi

pes equinovarus congenitus

mala, abnormalné tvarovana hlava
mala celist

mala Usta

nizko posazené usi

seviené pésti s prekryvajicimi se prsty
srde¢ni poruchy

problémy v pfijimani potravy
obtizné dychani

»obraceny" nos

opozdény rist

nevyvinuté nebo chybéjici palce

Projevy

~overlapping fingers" — ukazovacek
precniva prostrednicek



Geneticka pricina

*Nondisjunkce pri meioze vajicka/spermie —vsechny
bunky vznikleho organismu 18+

*Mozaicismus- pouze nektere bunky obsahuiji
nadpocetny chromozom

*Translokace(Castecna trisomie) — Cast z jineho

chromozomu na chromozom 18



Prevalence onemocneni v
populaci

vznik onemocneéni 1: 3 000 v zavislosti na veku matky
narozeni 1: 6 000 (80% jsou postizeny zeny)
riziko roste se zvysujicim se vekem zeny

Druha nejcastéjsi autosomalni trisomie po Downové

syndromu



Moznosti gen. vysetreni

chromozomalni vysetreni = jedna ze zakl. metod klinicke
genetiky

hlavni cil : vyloucit u pacienta numerické/ strukturni
chromozom. aberace

1) vysetreni karyotypu klasickou metodou pruhovani
2) metody molekularni cytogenetiky ( FISH,...)

Indikace k prenatalni diagnostice:

1) téhotne s vyskytem VVV [ dedicnych chorob

2) tehotne s pozit. vysledkem prenatal. screening. testu
3) téhotné s abnormal. nalezem na UZ

4) téhotne od 35 let



Moznosti gen. vysetreni

* Neinvazivni prenatalni diagnostika (vhodné pro screening)

A) vysetreni biochemickych markerd ( alfa-fetoproteinu (AFP), choriového

gonadotropinu (hCG), nekonjugovaneho estriolu (UE) )

B) UZ v urcitych tydnech (6.,13.,20.,32.tyden)

* Invazivni prenatalni diagnostika
A) odbér choriovych klk0 (10 — 13.tyden gravidity)
B) amniocentéza (16. - 18. tyden gravidity) = odbér vzorkU plodove vody
C) kordocentéza ( 21. tyden gravidity) = punkce pupecniku a odbér krve
D) fetoskopie ( kvuli rizikim se jiz neprovadi)
* Postnatalni dg. - vySetreni karyotypu z periferni krve (leukocyty) nebo

koznich fibroblast0 (vzacne)



Moznosti lecby

Pricinna lecba neexistuje  paliativni lecba

Chirurgicka lecba — limitovana, napr. VV srdce, rozstépove vady... [ 1.rok zivota
preziva 5-10% deti/

Lécba infekci

Farmakoterapie — napr. laxativa [ zacpy v dUsledku snizeného svalového tonu/

Krmeni nasogastrickou sondou / hyperextenze hlavicky  problémy s
polykanim, GERD

—

Je —li syndrom zjistén u zarodku v déloze umele preruseni téhotenstvi

Zvysene riziko vyskytu syndromu i u dalSich deti  prenatalni diagnostika

—)



u / 4 4 4
Eticke a pravni aspekty
V Ceské Republice ma pfi volbé diagnostickych a preventivnich postupl v téhotenstvi
rozhodujici slovo MATKA

genetickd KONZULTACE je DOBROVOLNA

lékar je povinen poucit vhodnym zpisobem nemocného, popr. cleny jeho rodiny, o

povaze onemocnéni a o potrebnych vykonech

zakon pozaduje pro lekarske ukony tzv. pouceny SOUHLAS pacienta- jde hlavné o
INVAZIVNI METODY prenatalniho vysetfeni plodu a presymptomatickou diagnostiku
DNA

odmita-li pacient doporucovane vysetreni: vyzada se negativni revers = pisemne

prohlaseni pacienta, ze ac o vyznamu vysetreni byl informovan, vysetreni neakceptuje

svédéi-li pro umélé prerudeni téhotenstvi GENETICKE DUVODY (jako napt.aj

Edwardsdv syndrom), Ize uméle prerusit téhotenstvi nejpozdéji DO 24. TYDNE

gravidity



Pro zajimavost

* Preim pla ntacni dg . = relativné nova, vysoce specializovana metoda

urcena k identifikaci chromosomalnich aberaci ¢i monogenné dédicnych chorob a
to jesté pred implantaci embrya do délohy budouci matky. Tuto metodu je tedy
moZné pouzit pouze v souvislosti s programem in vitro fertilizace (IVF) v ramci

asistované reprodukce.

* Indikaci k této metode je velmi vysoké riziko vrozené chromosomalni aberace
Ci zavazné monogenné dédicné choroby pro potomka prislusného paru. Dale
jde o pary, zatizené dlouhodobé neuspésnou lécbou neplodnosti (vcetné
neuspésnych IVF cyklU), opakovanymi potraty apod. Soucasnym trendem je

spektrum indikaci rozsifovat
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