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Syndrom Patau: - .
Klinické projevy

* mentalni retardace s, small head

absent
eyebrows

cleft lip and/or

* deformace hlavy a v obliceji:
* mikrocefalie
e poruchy oka (hypertelorizmus=oci blizko u sebe,
anoftalmie, kyklopie)

* rozStépoveé vady

» deformace koncetin, obzvlasté prsti
* polydaktylie, opici ryha,
e prominujici tuber calcanei

t:la'll::hed hands

and polydactyly,

e vrozené srdecni vady or extra fingers

kryptorchizmus

undescended or
v . abnormal testes
Th. moznosti

Lécba je symptomaticka. Operacné: vrozené srdecni vady, b
deformity v obliceji a na koncetinach, rehabilitace a ergoterapie.
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Syndrom Patau:

Numericka aberace:
trisomie 13. chromosomu
karyotyp: 47,XX,+13 / 47,XY,+13

*V/znika na zakladé nondisjunkce
chromosomu pri meidze prekurzort gamet

Robertsonovska translokace:
46,XY(XX),t(13;14)

Mozaikovy Patau sy:
chybna mitéza bunky v embryonalnim vyvoiji

raryotype From a Female With Patau syndrome (47,XX,+13)
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Syndrom Patau:

vyskyt onemocnéni
1/5 000 - 10 000

az u 95% pripadu
spontanni potrat

50% deéti umira
prvni mesic

vetsina deti umira do 1 roku

Prevalence T21,T18 a T13

Number per
10,000 births 20

545 20 25 30 35 40 45
Maternal age at EDD (years)

Zdroj: Loucky J.: Laboratorni markery pfi screeningu vrozenych vyvojovych vad - pfednaska



Syndrom Patau:

* Typ vysetreni: stanoveni karyotypu plodu (hledame trisomii
13. chromozomu)

* Postnatalné — odbeér periferni zilni krve déti a dospélych

* Prenatalné- odbér plodové vody(aminocentéza), 16.-
20.tyden gravidty,

* Odbér pupecnikové krve (kordocentéza), po 20.tydnu
gravidity

* biopsie choriovych klku — casnd (11.-13.tyden gravidity) x
pozdni (placentocentéza) -Il., lll trimestr



Syndrom Patau:

* Nevylécitelne

* Trisomie 13.chromozomu je v kazdé burice, pulka déti
narozenych s Patauovym syndromem umira v prvnim
mesici zivota

V 4

* Je mozna pouze prenatalni nebo preimplantacni
diagnostika u rodicu v jejichz rodinach se Patauv
syndrom objevil nebo matka porodila predchozi dité
s Patauovym syndromem — genetické poradenstvi



Syndrom Patau:

Prenatalné predevsim pri UZ vysetreni nalez vyvojovych vad



Syndrom Patau:

* Nepftizniva Dg.: v Ceské republice je mozné v souladu se
Zakonem 66/1986 Sb. — O umélém preruseni téhotenstuvi,
téhotenstvi uméle ukoncit z genetickych divodu, az do 24.
tydne gravidity.

* \/ pripadé extrémneé nepriznivé diagnozy (se zivotem
neslucitelné onemocnéni — napr. anencefalie) umoznuje
stejny zakon uméle ukoncit téhotenstvi kdykoliv (i po 24.
tydnu gravidity).



Dekujeme za
pozornost!



