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Charakteristika a priznaky

podminén karyotypem 47, XX+13 nebo 47, XY
+13 (trisomie 13."chromozomu)

novorozenci s nizkou porodni vahou,
mnohocetnymi vyvojovymi vadami: VVV srdce,
ledvin, mozku, pohlavnich organu

typické .rozétép}/ortu a patra, mikrocefalie,
anomalie obratlu, polydaktylie, hypotonie,

hluchota a anomalie usnich boltct
tezka mentalni retardace

postizeni umiraji vetsinou jeste v kojeneckem veku
do 2 mesicu zivota

cetnost vyskytu tohoto syndromu
je 1/10000 narozenych, pravdepodobnost roste s
vekem matky.
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Etiologie a cytogeneticky nalez

volna trisomie 13 se vyskytuje v priblizne 75%
pripadu

ve 20% pripadu je trisomie 13 spojena s
Robertsonovou translokaci - nadpocetny
chromozom 13 je ﬁﬁpojen k jinému
akrocentrickému chromozomu (13, 14, 15, 21
nebo 22)

vzécnéIJ;e syndrom zpusoben vzajemnou
translokaci mezi chromozomem 13 a
neakrocentrickym chromozomem

male procento jedincu je postizeno mozaikovou
formou (kopii tohoto chromozomu maji pouze v
nekterych telnich bunkach)
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Diagnostika a prevence

v soucasnosti neni mozné Pataulv syndrom kauzalné |écit

prvotrimestralni i druhotrimestralni screening vrozenych vad maze odhalit
zvysené riziko chromozomalnich aberaci

VVVVVV

nejdulezitejsim rizikovym faktorem je vek matky éﬁeném neni
doporucovano mit dite ve vyssim veku, tzn. po 35 letech)

ve druhém trimestru se provadi biochemicky screening (odber krve
matky na stanoveni tri parametru)

v 16. tydnu téhotenstvi se v séru matky vysetruje AFP CSalfafeto rotein),
E3 (konjugovany estradiol), heg (lidsky choriovy gona otropln;o

pokud jsou tyto markery v neporadku, provadi se amniocentéza, odber
plodove vody

z plodoveé vody se vysetruje karyotyp (vysetreni chromozomu) plodu a AFP
v plodové vode

biochemicky screening je doplnén sonografickym vysetrenim

v pripade potvrzeni trisomie 13 u plodu je tehotné nabidnuto umeélé
ukonceni téhotenstvi
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