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ACADEMY 28. 04. 2016

Edwardsuv syndrom

S Edwardsovym syndromem se lékari setkavali jiz v davné minulosti, ale
syndrom byl oficidlné popsan az Johnem H. Edwardsem v roce 1960.
Edwardsuv...

Edwardsuv syndrom patri spolecné s Patauovym a Downovym syndromem do skupiny tzv.
trisomickych syndromu, proto se nékdy pro jeho oznaceni pouziva trisomie 18.
chromozomu a setkat se muzeme také s anglickym nazvem Edwards syndrome. Slovo
syndrom neznamena onemocnéni jako takové, ale jde o pojem oznacujici seskupeni
nékolika typickych priznaku pro dané onemocnéni. Edwardsuv syndrom je tedy jako
vSechny syndromy typicky tim, ze se u vSéech nemocnych jedincu projevuje stejnym nebo
podobnym komplexem nékolika symptomu neboli priznaku, které jsou typické pro toto
postizeni. Podle téchto priznaku je pak nékdy mozné onemocnéni identifikovat.

Vyskyt - Edwardsuv syndrom je castéjsi u zen

S Edwardsovym syndromem se lékari setkavali jiz v davné minulosti, ale syndrom byl oficidlné
popséan az Johnem H. Edwardsem v roce 1960. Edwardsuv syndrom je po Downové syndromu
nejcastejsi trizomickou vadou. Vétsina trizomii je neslucitelna se Zivotem, ale jedinci s Downovym,
Edwardsovym a Patauovym syndromem jsou zivotaschopni. Syndrom postihuje jak muze, tak
7eny. Zeny jsou ale postiZeny timto syndromem aZ 4krat ¢astéji.

Syndrom se vyskytuje asi u jednoho na 6000 zdravych osob. Témér kazda bunka lidského téla je
vybavena bunéénym jadrem, v némz se nachazi geneticka vybava clovéka, coz jsou chromozomy a
DNA. Bézné ma zdravy Clovék v kazdém bunécném jadre 23 paru chromozomu, Cili 46 celkem.


https://test2.spektrumzdravi.cz/www/academy/patauuv-syndrom
https://test2.spektrumzdravi.cz/www/academy/downuv-syndrom

Polovina pochézi od matky a druhé polovina od otce. Jednotlivé geny chromozomu jsou nositeli vSech
dédi¢nych znaku jako je barva oci, vlasl, temperament, talent pro urcité ¢innosti, vy$ka postavy Ci
predispozice pro néktera onemocnéni.

Edwardstv syndrom je pak onemocnénim, kdy se narodi jedinec s tzv. trizomii 18. chromozomu,
to znamend, ze nema par-dva chromozomy 18, ale tri tyto chromozomy (celkovy pocet vSech
chromozomu v bunice neni 46, ale 47). To s sebou pak nese radu typickych znaku a vétSinou
problému.

Priciny vzniku Edwardsova syndromu

Jak jiz bylo naznaceno, Edwardsiv syndrom je onemocnéni, kdy se narodi jedinec se tremi
chromozomy 18 misto pouhych dvou. Ke vzniku tfech chromozomum misto dvou dochéazi nékolika
zpusoby.

Jednim z nich je tzv. nondisjunkce, kterd je nejcastéjsi formou vzniku (95 %), vysledkem
nondisjunkce jsou nahodné vzniklé tri samostatné plnohodnotné chromozomy 18.

Dalsi moznosti je translokace, kdy se nadbytecny 18. chromozom pripojuje k jinému, a to diky
chromozomaélni poruse u jednoho z rodicu.

Treti moznosti je mozaika (neboli mozaicismus) , kdy ke vzniku trizomie dochdazi az pri déleni bunék
po splynuti vajicka a spermie, kdy se pak v téle vyskytuji nékteré bunky s 46 a nékteré s 47
chromozomy (v predchozich dvou typech vSechny bunky téla obsahuji vzdy 47 chromozomu).

Posledni dvé moznosti, jsou méné casté (4 a 1 %). VSechny tri formy jsou pomérné slozité
genetické procesy, kdy se spojuji chromozomy rodic¢u pri splynuti vajicka a spermie, chromozomy
predavaji svému potomkovi a pri tomto procesu dochazi k poruse s koneé¢nym vysledkem tri 18.
chromozomu (velmi ziidka k poruse dojde az po splynuti vajicka a spermie pri déleni bunék nového
jedince).

Edwardsuv syndrom se vyskytuje se celosvétové priblizné u jednoho z 5000 nové narozenych
déti. Diky velmi kvalitni prenatalni diagnostice vad predevsim ve vyspélych zemich ubyva.
Onemocnéni se vyskytuje ve vSech zemich, u vSech narodnosti a ve vSech etnickych skupinach ¢i
socialné ekonomickych tridach.

Podstata poruchy zndma tedy je, ale presna pricina (krom translokaci, kdy je nositelem syndromu
jeden z rodicu) vzniku bohuzel stéle ne. Krom velmi vzécné translokace (nositelem Klinefelterova
syndromu je jeden z rodict) jde vzdy Edwardsuv syndrom ¢isté nahodny jev. Budouci rodice dosud
vznik syndromu nemohou pred ani v prubéhu téhotenstvi néjak ovlivnit. Statisticky bylo zjisténi, ze
se Edwardsuv syndrom zvy$ené vyskytuje u rodicu vyssiho véku, a to u matek starsich 35 let a u
otcli nad 50 let.

Priznaky a prubéh Ewardsova syndromu

Celosvétove se vyskytuje mnohem méné jedincu s Edwarsovym syndromem nezli s Downovym, a
to proto, ze ma syndrom mnohem vaznéjsi projevy a postizeni jedinci velmi casto umiraji ve
velmi raném véku. Pokud neni jedinec samovolné potracen nebo nedoslo k abortu na zddost matky,
rodi se novorozenci s mnohocetnymi vadami.

Edwardsuv syndrom u plodu se muze projevit jako polyhydramnion nebo oligohydramnion (malé
¢i velké mnozstvi plodové vody), mala placenta, opozdéni rustu plodu, zvlastni oblicejové rysy



plodu (abnormalni tvar lebky, maly obvod lebky, Dandy-Walker malformace mozku) nebo Siroké
Sijové projasnéni. Mezi priznaky typické pro novorozence radime rozstép rtu a patra, typicka je
ustupujici brada a nizko posazené usi.

Objevuji se vazné malformace vnitrnich organu. Typickd je nizka porodni hmotnost. OcCi jsou
poloZeny daleko od sebe. Casté jsou také vazné srde¢ni vady, malé usta a nos, hypoplazie prsti,
mala celist, vyvojové vady chodidel a koncetin (pes equinovarus, kozni rasy zpusobuji srust prstu,
dochézi k deformaci kosti a zkrdceni svalu a $lach).

Soucasti syndromu je tézka psychomotoricka retardace. Pri¢inou je také maly vzrast mozku -
mikrocefalie. Az 90 % postizenych déti umira do 6ti mésict véku. Jen 5 - 10 % déti preziva prvni
rok zivota. Vyjimky jsou ¢astéjsi pro mozaicismus. Vysoka umrtnost u Edwardsova syndromu je déna
zavaznosti postizeni srdce a ledvin, dale také potizemi pri krmenim novorozence (Castéji dochazi
k aspiraci-vdechnuti stravy), sepsi a zastavou dechu spojenou s postizenim mozku. V pripadé
translokacCnich forem s CasteCnou trizomii nebo mozaikovych forem trizomie 18. chromozomu muze
byt postizeni méné vyrazné s delsi prognozou pro zivot. V literature bylo popsano preziti 20. roku
Zivota, ale to je bohuzel velmi vzacné.

v nékterych pripadech je mozné posoudit riziko u rodicu jesté pred samotnym splozenim jedince.

V diagnostice se tedy vyuzivaji ruzné metody a genetické testy. U rizikovych paru, které napriklad
jiz v minulosti méli dité s Edwardsovym syndromem, je mozné provést genetické vySetreni obou
rodict. Pravdépodobnost, Ze se rodi¢um narodi dalsi potomek s timto syndromem je ale velmi nizka,
pohybuje se podle odhadi asi jen kolem 1 %.

Odbér plodové vody, odbér pupecnikové krve

DalSim stupném vySetrovani je testovani bunék plodu téhotné matky. V minulosti se nejcastéji
provadél odbér plodové vody nebo choriovych klku ¢i odbér pupecnikové krve, kdy se ziskaly
bunky plodu, které se nasledovné vysetrily a zjistil se pocet a stavba chromozom1.

Genetické testy: Harmony test, Materni test, triple test

Odbér plodové vody a choriovych klku s sebou nese riziko imrti plodu ¢i poskozeni matky, proto se
postupneé vyvijel tzv. Harmony test nebo Materni test americké firmy (vzorky se zasilaji do USA),
kdy bylo zjisténo, ze v krvi matky koluji bunky plodu, takze je mozné genetické vySetreni provést
pouze odbérem krve matky. Tento test je ale finan¢né naroCny a nepatri mezi testy bézné provadéné
jako prenatalni diagnostika. Soucasti prenatalni diagnostiky rutinné provadéné u vSech téhotnych
zen ale je odbér materské krve (triple test), ze které se zjistuje hladina hormont a dalSich latek,
které by mohly mit vliv v pritomnosti syndromu.

Ultrazvukové vysetreni plodu

Déle se pravidelné provadi ultrazvukové vysSetreni plodu. Pokud po téchto vySetrenich existuje
zvySené riziko a pochybnosti, je nutnd geneticka konzultace a Gvahy o dalSim vySetfovani pro
upresnéni diagndzy.

V pripadé pozitivity Materni nebo Harmony testu ndm naprostou jistotu o pritomnosti Downova
syndromu da az odbér plodové vody ¢i choriovych kIk.


https://test2.spektrumzdravi.cz/www/academy/mikrocefalie

Lécbhba Edwardsova syndromu

Jelikoz je Edwardstuv syndrom geneticka vrozena vada, sama o sobé se 1éCit neda. Zakladem je
prevence syndromu a vCasna diagnostika. V pripadé vrozenych srdecnich vad je mozna jejich
uplnéa ¢i Castecna korekce, dulezité jsou pravidelné névstévy u lékaru ruznych oboru. V pripadé
vrozenych vad traviciho traktu jsou opét mozné korekce. Sluchové a zrakové vady se resi
protetickymi pomuckami a brylemi.

Nadéje na doziti pri Edwardsové syndromu

Pres veSkerou péci lékaru se ale osoby s Edwarsovym syndromem dozivaji v primeéru jen nékolika
let. Existuji vyjimky, kdy se jedinec dozil nékolika desitek let. Léc¢ba a vySetrovani by mélo zacit hned
od narozeni, aby byly veskeré vady odhaleny co nejdrive a vCas reseny. Srdecni vady je nutné radné
vySetrit ultrazvukem. Dulezita je také orofacialni terapie, ktera ma za cil zajistit spravné polykani
ditéte a prijimani stravy. Pres vSechnu terapii je nékdy ale velmi tézké se vyhnout typickym
komplikacim, ke kterym patti Casté infekce hornich cest dychacich, ¢i zastava srdce.

Prevence vzniku Edwardsova syndromu

Pokud jiz dojde k narozeni ditéte s Edwardsovym syndromem, neni mozné délat viibec nic. V pripadé
syndromu je jedninou moznou prevenci predchazet narozeni déti s timto syndromem, coz ¢asto byva
pro mnohé rodiCe neetické, nelidské Ci proti ndbozenskému vyznani. Proto se stale i v pokrokovych
zemich rodi déti postizené timto syndromem i pres vysoce vyvinutou diagnostiku. Prevenci tedy je
vCasna diagnostika postizeného plodu a pripadné ukonceni téhotenstvi. Dalsi moznou prevenci
vzniku je planovani téhotenstvi co mozna nejdrive, protoze bylo statisticky zjiSténo, ze se u matek
starSich 35 let a otct nad 50 let syndrom objevuje nékolikanasobné ¢astéji nez u mladsi rodicu.



