Edwardsuv syndrom

Edwardsiv syndrom je komplexni geneticky syndrom podminény
karyotypem 47,XX,+18 nebo 47,XY,+18 (trizomie chromozomu 18).

Novorozenci se rodi s ¢etnymi vrozenymi vyvojovymi vadami a
malformacemi nékterych vnitfnich organt. 90 % postizenych umira do
12 mésich po narozeni. Cetnost vyskytu tohoto syndromu je 1/5000
narozenych, pravdépodobnost roste s vékem matky.

Klinicky obraz

Edwardslv syndrom se projevuje jiz pfed narozenim intrauterinni
rastovou retardaci a ndsledné nizkou porodni hmotnosti. Fenotyp je
variabilni, s ¢etnymi vrozenymi vyvojovymi vadami. Charakteristicka je
kraniofacidlni dysmorfie: dolichocefalie (dlouhd Uzkd hlava),
Uzky/trojuhelnikovity obliCej, Siroké/vysoké Celo, hypertelorismus (oci
daleko od sebe), mald Usta, kratky nos, mikroretrognacie (malé ustupujici
brada), prominujici okciput, nizko posazené usi. Typicky je vyskyt
vrozenych srdecnich vad (defekt septa sini, defekt septa komor) a
deformit skeletu: trvala flexe prstu (kamptodaktylie), deviace prstd.
Casty je kryptorchismus, omfalokéla, nizky vzrist a kachexie. Poruchy
svalového tonu (hypertonus, hypotonus), celkové opozdéni vyvoje,
poskozeni kognitivnich funkci.l!!

U ¢éasti déti je pritomna atrézie GIT (atrézie jicnu, anu), atrézie chodn,
rozStépy patra a rtd, vrozena brani¢ni kyla, hydronefréza, mikrocefalie a
abnormity fontanel a lebec¢nich 3v{i, opozdéna kostni maturace,
blefarofiméza, epikantus a jiné.!!]

Typickym rysem jsou tzv. "overlapping fingers" - prsty, prekladajici se
jeden pres druhy.

Cytogeneticky nalez

Vétsina jedincl s Edwardsovym syndromem ma v kazdé burice 3 kopie
chromozomu 18, diky chybé v nondisjunkci (v rozdéleni homolognich
chromozomu v I. meiotickém déleni). Ta vede u pohlavnich bunék k
zvysenému poc¢tu chromosomd. Nadpocetny geneticky material narusuje
prébéh normalniho vyvoje a zplsobuje charakteristické rysy trisomie 18.
chromosomu. Asi5 % jedincl je postizeno mozaikovou formou, kopii
tohoto chromosomu maji pouze v nékterych télnich burikach. Stupen
postizeni pak odpovida poltu zasazenych bunék.

Terapie a diagnostika

V soucasné dobé neni mozné Edwardsdv syndrom kauzalné 1é¢it. Lécba
je zamérena na reseni Zivot ohrozujicich problémd, zejména infekce a
srdecnich vad.

Diky prenatalni diagnostice je mozné velice vyznamné snizit incidenci
Edwardsova syndromu u narozenych. Vyznamna ¢ast prvotrimestralniho i
druhotrimestralniho screeningu vrozenych vad je zamérena na odhaleni
zvyseného rizika chromozomalnich aberaci - v€¢etné Edwardsova
syndromu. Pomoci biochemickych markeru (zejména PAPP-A, hCG,
typické jsou vyznamné snizené hodnoty vice rliznych markerd) a
ultrazvukovych markert (nuchdlni translucence, pfitomnost nosni
kosti, délka stehenni kosti apod.) jsou v souvislosti s vékem matky (vyssi
vék matky znamena vyssi populacni riziko chromozomdlnich aberaci)
vytipovdna téhotenstvi s vysSim rizikem Edwardsova syndromu (mluvime
0 pozitivnim screeningu). V tomto pripadé je doporucena konzultace u
klinického genetika, ktery mGze nabidnout provedeni nékteré z
invazivnich vysSetrfovacich metod (amniocentéza, odbér choriovych klkd,
kordocentéza) za ucelem ziskani vzorku pro vysetreni karyotypu plodu.
Dnes je jiz moznd i tzv. rychld diagnostika pomoci QFPCR. Trisomii 18 je
dnes rovnéz mozné diagnostikovat i pomoci neinvazivnich genetickych
testl provadénych z volné fetdlni DNA z krve matky (NIPT). V pripadé
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potvrzeni trisomie 18 u plodu je téhotné nabidnuto umélé ukonceni téhotenstvi. Trisomie chromosomu 18 je rovnéz
castou pricinou spontdnniho potratu v prvnim trimestru.

Postnatalni diagnostika je opét zalozena na ovéreni karyotypu narozeného ditéte 11 4l e it &
cytogenetickym vySetfenim. Podezieni na tento syndrom je zpravidla vysloveno
na zakladé typického klinického obrazu. R TR TR PR
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