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Edwardstv syndrom je vyznamnou genetickou abnormitou s nepfiznivou prognézou. Ma vysokou miru prenatalni detekce, ktera
vyznamné ovliviiuje jeho vyskyt v populaci narozenych déti. Postnatalné jsou dominujici orgdnovou patologii srde¢ni vady, klinicky
jsou tito pacienti vzdy psychomotoricky opozdéni a maji vyzivové problémy. Pres vysoké procento ¢asné letality néktefi pacienti
preziji jeden rok véku a je nutné pro né nastavit celkovou péci. Tato je mozn4, véetné intervenci a feSeni orgadnovych abnormalit.
Pro tyto déti jsou vyhodné koncepty komplexni nebo paliativni péce.

Klicova slova: Edwards(v syndrom, trizomie 18, srde¢ni vada, mnohocetné anomadlie.

Edwards syndrome is a significant genetic abnormality with an unfavorable prognosis. It has a high rate of prenatal detection,
which significantly affects its occurrence in the pediatric population. Postnatally, the dominant organ pathology is heart defects,
clinically these patients always present with psychomotor impairment and failure to thrive. Despite the high percentage of early
lethality, some patients may live longer than one year, and it is, therefore, to set up complex care for them. This care is available,
including the management of organ pathologies. Complex or palliative care concepts are of considerable benefit in these children.

Key words: Edwards syndrome, trisomy 18, heart defect, multiple anomalies.

Edwards(v syndrom (ES) patii mezi nume-
rické chromozomalni abnormity, u kterych se
vyskytuje nadbyte¢ny chromozom. Jde o tri-
zomii 18. chromozomu, vétsinou se vyskytuje
v plné formé, jsou ale mozné i mozaikové formy
nebo parcidlni trizomie dlouhého raménka
chromozomu 18. Poprvé byl tento syndrom
popsan Edwardsem a Smithem v roce 1960,
od této doby je dobre prostudovan, pacienti
maji charakteristické fenotypové znamky: nizky

vzrlst, typickou dysmorfii tvare, opozdény psy-
chomotoricky vyvoj a orgdnové anomalie (1-3).

Incidence je zavisla na kvalité prenatalni
diagnostiky, ES ma vysokou ¢etnost intrau-
terinnich umrti a vysokou cetnost poctu
ukoncenych gravidit z rozhodnuti rodi¢h pfi
prenatalné identifikovaném postizeni plodu.
Uvadéné rozmezi celkové incidence je 1:2
500 az 1:10000, v Ceské republice (CR) je in-
cidence stanovena na 4 pfipady na 10000 zivé
narozenych (4-7).

Z klinického pohledu je dlilezité, ze u této
trizomie je dobie zndm prenatélni i postnatal-
ni fenotyp postizenych plodu a déti. Prenatalni
detekce ES je dobfe propracovéna a zavisi na
provedeni biochemického vysetteni z krve
matky, hodnoceni véku matky a identifika-
ci organovych odchylek pfi ultrazvukovém
vysetieni plodu (8). Definitivni diagnéza je
pak potvrzena karyotypizaci plodu vyset-
fenim choriovych klkd nebo amniocenté-

zou. Postnatalni fenotyp je charakteristicky,
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ale pomérné variabilni. Patfi zde: kraniofacialni
dysmorfie, srdecni vady, vady urogenitalni-
ho a gastrointestinalniho traktu, o¢ni a usni
patologie, muskuloskeletdIni a neurologické
postizeni, vzdy je pfitomna rlstové a psycho-
motorickd retardace a potize s vyzivou.

ES patfi mezi syndromy se zkrdcenou
délkou zivota, ¢asto se u téchto syndromu
pouziva ndzev ,letalni”.V soucasnosti je Siroce
diskutovdna mozna péce o tento typ pacientd
a je dokumentovano jejich delsi prezivani.
| u téchto pacientd se zvazuji mozné inter-
vence, jak v akutnim osetfeni, tak pfi feseni
organovych abnormalit (9, 10). Mozné je pa-
liativni prenatélni a postnatalni poradenstvi.

| v moderni mediciné existuje u téchto
onemocnéni fada etickych, zdravotnickych,
ekonomickych a organiza¢nich dilemat. Proto
autofi uvadeji priklad tii moznych pribéhu
tohoto onemocnéni (prenatalni diagnostika
s ukoncenim gravidity, postnatalni pribéh
s ¢asnym umrtim ditéte, dlouhodobé prezi-
vani pacienta s ES) a v diskuzi pak rozebiraji
jednotlivé otdzky a mozné postoje k tomuto

zavaznému onemocnéni.

Téhotnd Zena ve véku 25 let byla odeslana
k provedeni planované fetalni echokardio-
grafie. Oba partnefi byli zdravi, v rodinnych
anamnézach aniv podrobné anamnéze matky
nebyly identifikovany zadné rizikové faktory.
Gravidita probihala bez komplikaci, v prvotri-
mestralnim screeningu byla zméfena normal-
ni nuchalni translucence (3ijové projasnéni)

plodu, screening byl uzavien jen pro riziko
trizomie 21, s rizikem nizsim nez 1:50000,
k ostatnim genetickym abnormitam se scree-
ning nevyjadfil. Pfi fetdIni echokardiografii by-
la identifikovana asymetrie srde¢ni ¢tyrdutiny
a defekt komorového septa (Obr. 1a). Plod byl
dosetien dalSim UZ specialistou pro mozné ji-
né organové anomalie, tyto nebyly potvrzeny,
plod nevykazoval ristovou restrikci. Pacientce
byla nabidnuta genetickd konzultace a od-
bér plodové vody ke karyotypizaci. Tento byl
proveden ve 21. tydnu, metodou QF-PCR byla
zjisténa trizomie 18. chromozomu. Pacientka
se svobodné rozhodla pro ukonceni gravidity
zgenetické indikace. Autopsie plodu potvrdila
defekt komorového septa ve stejné lokalizaci
jako pti fetdlnim vysetieni, jind vyznamna sr-
decnivada nebyla nalezena, stejné tak nebyla
popsdna jina extrakardidlni postizeni.

Plod Zenského pohlavi ze lll. gravidity byl
sledovan od 26. tydne téhotenstvi pro de-
tekovany defekt atrioventrikuldrniho septa
a oboustranny rozstép rtu a patra. V prvnim
trimestru tyto patologie identifikovany ne-
byly. Amniocentéza byla po dohodé s rodici
nasledné provedena s potvrzenim trizomie
18. chromozomu plodu. Rlst plodu byl pfi
dalsim fetdlnim sledovani na nizkém percen-
tilu, obéhovy stav byl ale stabilni a gravidita
do porodu jizkomplikovana nebyla. Paliativni
a podpurné konzultace, vzhledem k zékladni
diagnéze plodu, probéhly jiz pred porodem.
Porod probéhl ve 36+6 tydnu, spontanné za-

hlavim. Novorozenec mél porodni hmotnost
16009, délku 41 cm, Apgar skoére bylo 9-9-9.
Dité bylo kratce monitorovéno na JIP, obéhové
nebo jiné klinické komplikace se nevyskytly.
Vlyziva probihala cestou nazogastrické sondy,
ale i pfikladanim ke kojeni. Kardiologem byl
potvrzen kompletni defekt atrioventrikular-
niho septa (Obr. 1b), genetikem byla popsana
kompletni morfologie novorozence odpovida-
jici ES (oboustranny roztép rtu a patra, nize
polozené usni boltce, kiizeni prstd na hornich
koncetinach, sandalova ryha na ploskach, cel-
kova hypotrofie). Hospitalizace probihala za
spoluprace s Centrem provazeni FN Ostrava
a Mobilniho hospice Ondrasek, dité bylo
propusténo ve stabilnim stavu s hmotnosti
1680g. Doma déle probihalo ziveni sondou
s postupnym navy$ovanim davek. Klinicky do-
minovala vyrazna hypotonie. V Sesti tydnech
véku probéhla konzultace rozstépové vady
patra v FN Brno a bylo planovano kardiologic-
ké a kardiochirurgické konzilium v Détském
kardiocentru FN Praha Motol. Rodice si prali
feSeni obou morfologickych vad. Ve dvou mé-
sicich se prohlubovala hypotonie, rychle doslo
k vyvoji apatie a netolerance stravy. Dité zmira
doma na apnoi, pravdépodobné centrélni.

Kazuistika popisuje pacientku s ES ze lIl.
gravidity, kterd byla sledovéna pro rdstovou
retardaci plodu a srde¢ni vadu plodu zjisténou
ve 20. tydnu. Prvotrimestralni screening nebyl
kompletné proveden. Prenatdlni vysetreniale
vyjadfila podezieni na chromozomalni posti-

Echokardiografické ndlezy u ES: a) plod, 20. tyden, asymetrie srdecni ¢tyidutiny, defekt komorového septa (Sipka); b) postnatdiné, Ctyfdutinovad
projekce, defekt atrioventrikuldrniho septa — spolecnd chloperi (Sipky); ¢) postnatdlné, dlouhd osa levé komory, defekt komorového septa (Sipka); RV - pravd

komora, LV — levd komora
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zeni ditéte, rodice si genetické dosetieni ne-
prali. Porod byl proveden cisafskym fezem ve
38.tydnu, s porodni hmotnosti ditéte 19509,
Apgar skére bylo 6-8-9. Po porodu byla po-
psana facidlni dysmorfie a dalsi somatické od-
chylky typické pro ES (hypotrofie, prominence
Cela, antimongoloidni postaveni o¢i, vysoké
patro, mikrostoma, mala ustupujici bradicka,
prekryvajici se prstiky na hornich konéetinach,
kolébkovy tvar kotnik(). Postnatalni dosetie-
ni karyotypu potvrdilo v pIné formé trizomii
18 (karyotyp 47 XX, +18). Kardiolog popsal
jiz fetalné detekovany defekt septa komor
(Obr. 1¢) s doplnénim nélezu bikuspidni aor-
téIni chlopné a hypoplastického aortalniho
oblouku bez koarktace. Velmi kratce dité vyza-
dovalo oxygenoterapii a parenteralni vyzivu.
Za hospitalizace se nevyskytly zadné kompli-
kace, krmeni probihalo cestou nazogastrické
sondy. Rodina byla poucena o nepfiznivém
vyvoji v budoucnosti a dité bylo propusténo
do doméci a hospicové péce. Télesnad hmot-
nost pii propusténi byla 1905g.

Doma probihala dalsi péce za podpory
mobilniho hospice. Od druhého mésice bylo
dité bez sondy, podafilo se i kojeni a dokrm
z lahvicky. Kojeni bylo ukonceno v jednom
roce, pokracovalo krmeni IZickou. Dité trvale
rehabilituje (Obr. 2a-d). Béznd péce je vedena
obvodnim |ékafem, dale je pacientka sledova-
na gastroenterologem a détskym kardiolo-
gem.V soucasnosti dité presahlo 3 roky véku,
véha je trvale s malymi pfirdstky, posledni
udaj ve tfech letech véku byl 61409 s dél-
kou 64 cm. Vsechno jidlo je per os, prevazuji
mlécné vyrobky s podporou Fortini Creamy.
Gastrostomie neni nutna. Kardialné je dité
kompenzovéano, po dohodé s rodici neni kar-
diochirurgickd intervence zvazovana. Dité
neni o¢kovano. Od narozeni je pozorovan
typicky opozdény psychomotoricky vyvoj,
dité je kontaktni, usmiva se na rodice, pretaci
se na bok, s dopomoci na bficho, je nechodici.
Dokaze uchopit hracku, dat dudlik do pusy,
slysi a vidi. Probéhly opakované purulentni
konjuktivitidy, jinak v sou¢asnosti dité nema
zadné dalsi zdravotni komplikace.

Diskuze
V pediatrii existuje skupina onemocnéni,
jejichz l1é¢ba nebo vyléceni nejsou mozné,

adité v prlibéhu sledovani a péce zmird. Mezi
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tato letédIni onemocnéni patiii nékteré gene-
tické abnormity, v¢etné ES.

Pro diagnostiku, vyskyt v populaci a or-
ganizaci péce je u téchto syndromu zasadni
prenatalni diagnostika. Schéma prvotrimes-
tralniho a druhotrimestrélniho screeningu
vyvojovych abnormit je v CR pevné déno,
screening je nabidnut kazdé téhotné zené
a hodnoti vék matky, biochemické nalezy
z krve matky a ultrazvukové odchylky plodu.
Ultrasonografické vysetfeni mize diagnos-
tikovat fenotyp této trizomie jiz pred naro-
zenim, fada anomalii je fetalné identifikova-
telnd, patfi k nim: polyhydramnion, fetalni
rdstova restrikce, hydrops plodu, abnomalni
tvar hlavy a oblic¢ejova dysmorfie, rozstép
rtu a patra, hypertelorismus, mikroftalmie,
meningomyelokéla, ventrikulomegalie, age-
nese corpus callosum, prekryvajici se prsty
na rukou, anomalni tvar nohou, srde¢ni de-
fekty, omfalokéla, diafragmaticka hernie, ab-
normity ledvin, kryptorchismus (11). Rodiné
je mozno nabidnout neinvazivni testovani
volné fetéIni DNA z krve matky, definitivni
vysledek je ale nutno potvrdit invazivnim
vysetienim choriovych klkd nebo aminocen-
tézou. Uvedené kazuistiky se mirné vymykaly
tomuto presnému postupu, u prvniho plodu
byla suspekce na ES vyjadiena az po fetalni
echokardiografii. Tento pfipad posiluje roli
détského kardiologa v prenatalni diagnostice
a poukazuje na mozné selhani prvotrimes-
tralniho screeningu. Vysetieni srdce plodu
bylo o to dullezitéjsi, ze plod nevykazoval
jiné somatické odchylky a srde¢ni vada byla
jedinou popsatelnou anomdlii. Prvni kazuis-
tika doklddd i moznost ukonceni gravidity,
které je dle zakon(i v CR mozné do 24. tydne
gravidity pfi zjisténi vyznamné genetické
nebo morfologické abnormality. U v¢asné
zachycenych ES je procento rodicu, ktefi se
rozhodnou ukoncit graviditu vysoké a kvalita
prenatéini diagnostiky tak vyrazné snizuje
vyskyt ES v populaci narozenych déti. U dru-
hého plodu byla aminocentéza provedena
pozdéji ve druhém trimestru a zvazovani
ukonceni gravidity jiz nebylo mozné. U tre-
tiho plodu bylo postizeni ziejmé, rodice si ale
dosetieni nepfdli. | toto je pfi prenatdlni dia-
gnostice mozné a dalsi vyvoj gravidity zavisi
na rozhodnuti partner(l. Spravné prenataini
poradenstvi je ale nezbytné.
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Obr. 2. Pristup k ditéti s ES: a) krmenli ze stfikacky;
b) rehabilitace u kojence; c) rehabilitace v bazénu;
d) cviceni ve vertikalizacnim pristroji (fotodokumen-
tace zverejnéna se souhlasem rodicti pacientky)
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Postnatalni fenotyp ES je také dobife znam,
kompletni vy¢et moznych odchylek ukazuje
tabulka 1. Obé narozené déti mély typickou
facialni dysmorfii a dalsi typické zevni soma-
tické znamky. Obecné jsou z orgdnovych od-
chylek u ES nej¢astéjsi srdecni vady (75-90 %),
Cetné jsou urogenitdlni vady (25-70 %), méné
Cetné pak gastrointestinalni vady, abnormali-
ty centralniho nervového systému, rozstépy
obliceje, vady oci a defekty koncetin (3, 12).
Toto pozorovani potvrzujeme, u viech tfi pfi-
padu byla identifikovana srdecni vada, pro ES
v nejtypictéjsich formach (defekt komorového
nebo atrioventrikularniho septa), pouze jed-
no dité mélo rozstépovou vadu obliceje. Jiné
orgénové odchylky jsme nediagnostikovali.
ES ma nepfiznivou progndzu, vyjma vyso-
kych fetélnich ztrat (¢asny abort, nitrodélozni
umrti, pferuseni gravidity) je ocekavana zkra-
cend délka Zivota. Dle rliznych studii je median
preziti 3-14 dni, 24 hodin pfezije 60-75 %,
1 tyden 40-60%, 1 mésic 22-44 %, 6 mésicl
9-18%, 1 rok 5-10% déti (3, 13, 14, 15). Z téchto
dlvodu se ¢asto u podobnych syndrom(i pou-
ziva termin ,letalni” nebo ,infaustni”. Je otaz-
kou, zda je to spravné — v soucasnosti ma dité
ze tfeti kazuistiky jiz tfi roky véku, v literature
je publikovdno postupné zvysovénijednoroc¢-
niho prezivani déti s ES a jsou dokumentovany
pfipady plné trizomie 18 i v dospélosti (16, 17).
Postoje k témto vyznamnym syndrom(m
se v soucasnosti méni, jak v hospitaliza¢ni, tak
v domaci péci. Jiz prenatalné Ize nabidnout ro-
di¢tim koncept perinatalni paliativni péce, kte-
rd je zahdjena po stanoveni fetalni diagnézy

a pokracuje postnatalné. Vhodny je komplexni
pfistup a soucinnost jednotlivych tymd, které
muZe tvorit: détsky kardiolog, gynekolog, tym
porodniho sélu, novorozenecky |ékar, détské
sestry, krizovy intervent, psycholog, pracov-
nici Centra provazeni, eventuadlné duchovni
a dalsi. Obéma rodinam, které pokracovaly
v gravidité, byly tyto konzultace nabidnuty
arodiny jich ¢astecné vyuzily. V téchto pfipa-
dech je komplexni pfistup nutny, do budouc-
na muze byt inspiraci péce typu PCC - Patient-
Centered Care (18).

U téchto syndromu se mohou lisit nazory
lékafskych tyma jiz v poporodnim obdobi.
Vétsinou prevldda zdrzenlivost, obavy z po-
skytnuti neopravnéné péce, je tendence k po-
stupu ,do not resuscitate”, vétsi intervence
nebo chirurgické vykony nejsou indikovany.
Spory mezi osetfujicim persondlem mohou
byt vedeny o rozsah a invazivitu vykon, vét-
sinou pfirespiracnich komplikacich (19). Dnes
je mozné poskytnout bazalni péci, ale i resus-
citaci, intenzivni péci, a dokonce chirurgické
vykony. Snizuje se paternalisticky pFistup a vi-
ce se respektuje autonomie rodict a jejich pia-
ni. Rodina by méla byt souc¢ésti rozhodovani
o dalsich postupech, zaroven ale zdravotnici
musi vazit rizika intervenci a posuzovat bu-
douci kvalitu zivota ditéte (20). Odlisné nazo-
ry mezi medicinskou védou a pranim rodica
mohou byt zasadni. Rozdilné nazory jsme
zaznamenali i u rodi¢d narozenych pacien-
th v uvedenych kazuistikach. Rodice ditéte
s atrioventrikularnim defektem zadali kon-
zultaci kardiochirurga, kterd byla planovana,

Mozné typy postizeni a komplikaci u déti s Edwardsovym syndromem

stejné tak jako posouzeni mozné operativy
rozstépové vady oblic¢eje. Rozhodnuti o moz-
nych intervencich nebylo mozno dokoncit
pro umrti ditéte. U druhého pacienta byla
moznost operovat komorovy defekt s rodici
probréna, tito si ale operaci nepfeji. Operace
srdce u ES je ale mozné indikovat s dobrymi
vysledky a nejcastéji provadénym vykonem
je pravé korekce defektu komorového septa
(21, 22). Prezivani je pak jednoznacné delsi,
dité mlze profitovat jak z radikalni korekce,
tak i paliativniho vykonu.

Pro pediatrii je dilezité, ze dité s ES je moz-
no propustit z nemocnice do domaci péce
a méla by mu byt nabidnuta stejna péce jako
zdravé populaci. Mozné je ockovani (v¢etné
pasivni imunizace Synagisem), spravné je ve-
deni béznych preventivnich prohlidek. Dle po-
tizi je pak dité zafazeno do péce jednotlivych
odbornych ambulanci: ORL, pneumologie,
ocni lékafstvi, ortopedie, rehabilitace, neu-
rologie. Ditéti s ES bychom méli nabidnout
audiologické vysetieni veetné indikace slu-
chovych pomucek, mozné je noseni ortéz.
Dulezité je pravidelné ultrazvukové vysetieni
bficha a ledvin pro riziko tumoru ledvin a jater.
S rodi¢i prezivajici pacientky byla komplexni
péce probrana, pacientku jsme zaradili do kar-
diologické a gastroenterologické ambulance.
Gastrostomii, ktera je jednim z nejcastéjsich
vykonu u téchto déti (23), u nasi pacientky ne-
bylo nutno indikovat, Ziveni rodina zvlada per
0s. Prospivani je nedostatecné, odpovida ale
percentilovym tabulkdm déti s ES. Pacientka
ma zavedenou rehabilitaci, ktera by u déle

dysmorfie srdecni vady urogenitalni gastrointestindlni | neurologicka postiZzeni v oblasti | o¢ni postizeni | tumory

vady vady a svalova postizeni | ORL a respirace
mikrocefalie defekt komor. septa | hypoplazie ledvin | brani¢ni kyla defekty koncetin atrézie zvukovodd | mikroftalmie WilmsGv tumor
vysoké/siroké celo | defekt sin. septa ren arcuatus omfalokéla skolidza vady stf. ucha katarakta hepatoblastom

komora

atypické usi oteviend ducej hydronefréza atrézie jicnu Zebra, obratle vady vnitf. ucha zrakové ostrost
Uzké ocni stérbiny | vady chlopni hypospadie trach-ezof. pistél kontraktury laryngomalacie slepota
hypertelorismus | dvojvytokova pr. kryptorchismus stendza pyloru hypopl. mozecku tracheomalacie fotofobie

sanf/polykanf

a rlstova retardace

epikantus Fallotovské vady vady uteru atrézie anu ageneze corp. bronchomalacie
callosum
ptéza vicka defekt atrioventr, hypoplazie ovarii | MeckelQv divertikl | hydrocefalus centrélniapnoe
septa
maly nos koarktace hypoplazie ledvin | tiiselnd hernie myelokéla spankové apnoe
atrézie choan pupecni hernie encefalokéla pneumonie
mikrognacie gastroezofag. hypotonie/ aspirace
reflux hypertonie
mikrostomie obstipace epilepsie/kiece
rozstépy poruchy vyzivy/ psychomotoricka
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prezivajicich déti méla byt zavedena vzdy. Ve
vys$sim véku bychom méli doporucit ergote-
rapii, logopedii, zrakova cviceni (24).

Dle vyvoje klinického stavu je mozné pa-
cientlim s ES nabidnout paliativni a hospico-
vou péci (25, 26). Tento typ péce prodélava
v soucasnosti velky vyvoj a ndzory o posky-
tovani této péce se postupné méni (27, 28).
Paliativni tymy a Centra provazeni pfinaseji
vyznamné zlep3eni péce o pacienty s nepfi-
znivou diagnézou. Vyjma lékaiské a osetio-
vatelské pomoci tyto tymy maji podpUrnou,
informativni a organizac¢ni funkci. Pomahaji
rodiné se zasadnimi medicinskymi i etickymi
otdzkami, se zvazovanim intervenci, napo-
mahaji vytvafeni shody mezi |ékafi a rodici.
Rodindm je k dispozici Iékaf, zdravotni sestra,
psycholog a socidlni pracovnice. Rodindm na-
rozenych déti v uvedenych kazuistikdch byla
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