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Patauuv syndrom

Jak jiz bylo naznadeno, Pataulv syndrom je onemocnéni, kdy se narodi
jedinec se tremi chromozomy 13 misto pouhych dvou. Ke vzniku tfech
chromozomu...

Patauuv syndrom patri spolecné s Down a Edwardsovym syndromem do skupiny tzv.
trisomickych syndromu, proto se nékdy pro jeho oznacCeni pouziva trisomie 13.
chromozomu a setkat se muzeme také s anglickym nazvem Patau syndrome. Slovo syndrom
neznamena onemocnéni jako takové, ale jde o pojem oznacujici seskupeni nékolika
typickych priznaka pro dané onemocnéni. Patauuv syndrom je tedy jako vSechny syndromy
typicky tim, ze se u vSech nemocnych jedinct projevuje stejnym nebo podobnym
komplexem nékolika symptomu neboli priznaku, které jsou typické pro toto postizeni.
Podle téchto priznaku je pak nékdy mozné onemocnéni identifikovat.

Trisomie 13. chromozomu byla poprvé zaznamenana Thomasem Bartholinim v roce 1657. Tehdy
popsal typické priznaky spojené s timto syndromem, o podstaté chromozomové ale jeSté nemél ani
ponéti. Tu objasnil az 1ékar Klaus Patau v roce 1960, po kterém je syndrom také pojmenovan.
Obecné jsou trizomické syndromy neslucitelné se zivotem, Patautiv syndrom ale spolecné s Down a
Edwards syndromem Zivotaschopnost nese. Syndrom postihuje jak muze, tak zeny a vyskytuje asi u
jednoho na 10000 zdravych osob. Odhaduje se ale, Ze se Patauliv syndrom vyskytuje mnohem c¢astéji,
ale jelikoz dochéazi ke ztraté plodu jesté v prubéhu téhotenstvi, neni vyskyt statisticky zaznamenan.

Témér kazda bunka lidského téla je vybavena bunéénym jadrem, v némz se nachdazi geneticka vybava
Clovéka, coz jsou chromozomy a DNA. Bézné ma zdravy ¢lovék v kazdém bunécném jadre 23 paru
chromozomu, ¢ili 46 celkem. Polovina pochézi od matky a druha polovina od otce. Jednotlivé geny
chromozomu jsou nositeli vSech dédi¢nych znaku jako je barva oci, vlasu, temperament, talent pro
urcité ¢innosti, vyska postavy ¢i predispozice pro néktera onemocnéni. Patautv syndrom je pak
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onemocnénim, kdy se narodi jedinec s tzv. trizomii 13. chromozomu, to znamenad, Ze nema par-dva
chromozomy 13, ale tri tyto chromozomy (celkovy pocet vSech chromozomu v bunce neni 46, ale
47). To s sebou pak nese radu typickych znakl a vét$inou problému.

Patauuv syndrom - pric¢iny vzniku

Jak jiz bylo naznaceno, Patautiv syndrom je onemocnéni, kdy se narodi jedinec se tremi
chromozomy 13 misto pouhych dvou. Ke vzniku tfech chromozomu misto dvou dochazi nékolika
zpusoby. Jednim z nich je tzv. nondisjunkce, ktera je nejcastéjsi formou vzniku (95%), vysledkem
nondisjunkce jsou nahodné vzniklé tri samostatné plnohodnotné chromozomy 13. Dals$i moznosti je
translokace, kdy se nadbytec¢ny 13. chromozom pripojuje k jinému a to diky chromozomalni poruse u
jednoho z rodic¢t. Treti moznosti je mozaika (neboli mozaicismus), kdy ke vzniku trizomie dochazi 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 rodiCu pri
splynuti vajicka a spermie, chromozomy predavaji svému potomkovi a pri tomto procesu dochéazi k
poruse s konecnym vysledkem tii 13 chromozomi (velmi ztidka k poruse dojde az po splynuti vajicka
a spermie pri déleni bunék nového jedince). Patautv syndrom se vyskytuje celosvétové priblizné u
jednoho z 10000 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 skupindch c¢i socialné ekonomickych tridach. Podstata poruchy znama tedy je, ale presna
pri¢ina vzniku bohuzel stéle ne. Patauliv syndrom je ¢isté ndhodny jev. Budouci rodi¢e dosud vznik
syndromu nemohou pred ani v prubéhu téhotenstvi néjak ovlivnit. Statisticky bylo zjisténi, ze se
Patautiv syndrom zvysené vyskytuje u rodicu vyssiho véku, a to u matek starsich 35 let a u otcli
nad 50 let.

=]
Patauuv syndrom - priznaky a prubéh

Celosvétové se vyskytuje mnohem méné jedinci s Patauovym syndromem nezli s Downovym a to
raném véku. Ve vétsiné pripadu dochézi k potratu postizeného plodu samovolné. Primérna doba
preziti je pouhych nékolik mésicl a az polovina umira jiz v prvnich dnech Zivota. Patautiv syndrom se
projevuje malou velikosti hlavy, holoprozencefalii, kdy neni mozek rozdélen na dvé polokoule, ale jde
jen o jednu velkou masu. Mikrooftalmie, coz je mala velikost oc¢i, je také typickd a velmi Casto oci
chybi (anoftalmie) tplné. Mozna je také tzv. kyklopie, kdy je pritomné pouze jedno centralné
ulozené oko.

K dal$im poruchdm patri rozstépové vady, mala dolni ¢elist, vyskytuji se nadbytecné prsty
(polydaktylie), chodidla byvaji ve tvaru houpaciho kresla. U chlapct je typicky kryptorchismus
(nesestoupla varlata). Jako u vSech trizomii se také Pataulv syndrom projevuje ruznymi srdeCnimi
vadami. Objevuji se vazné malformace dalSich vnitinich organt jako jsou ledviny, sluchové ustroji
¢i kosti. Vysoka umrtnost u Patauova syndromu je ddna zavaznosti postizeni srdce a mozku a dalSich
organu. Pri rozstépovych vadach dochézi k potizim pri krmeni novorozence (Castéji dochazi k
aspiraci-vdechnuti stravy).

Patauuv syndrom se také projevuje vyraznou deformaci hlavy a obliCeje a zaostavanim
psychomotorického vyvoje. V pripadé translokacnich forem s ¢astecnou trizomii nebo mozaikovych
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forem trizomie 13. chromozomu muZe byt postizeni méné vyrazné s delsi progndzou pro Zivot.

Diagnostika Patauova syndromu

V minulosti byla jedinou moznou diagnostikou srovnani déti s Patauovym syndromem podle jejich
typickych znaku. Dnes existuje nékolik metod, které spolehlivé odhali aberace chromozomu
(poruchy stavby a po¢tu chromozomu). Nejen ze metody jsou schopné odhalit syndrom u narozenych
déti, ale mozné je diagnostikovat postizeni jesté prenatalné ¢i v nékterych pripadech je mozné
posoudit riziko u rodic¢u je$té pred samotnym splozenim jedince. V diagnostice se tedy vyuZzivaji
ruzné metody a genetické testy.

U rizikovych part, které napriklad jiz v minulosti méli dité s Patauovym syndromem, je mozné
provést genetické vySetreni obou rodicl. Pravdépodobnost, Ze se rodi¢iim narodi dal$i potomek s
timto syndromem, je ale velmi nizkd, pohybuje se podle odhadi asi jen kolem 1%.

Dal$im stupném vySetrovani je testovani bunék plodu téhotné matky. V minulosti se nejcastéji
provadeél odbér plodové vody nebo choriovych klku ¢i odbér pupecnikové krve, kdy se ziskaly bunky
plodu, které se nasledovné vysetrily a zjistil se pocet a stavba chromozomu. Odbér plodové vody a
choriovych klki s sebou nese riziko umrti plodu ¢i poskozeni matky, proto se postupné vyvijel tzv.
Harmony test nebo Materni test americké firmy (vzorky se zasilaji do USA), kdy bylo zjiSténo, ze v
krvi matky koluji bunky plodu, takze je mozné genetické vySetreni provést pouze odbérem krve
matky. Tento test je ale financné naroCny a nepatii mezi testy bézné provadéné jako prenatalni
diagnostika. Soucasti prenatalni diagnostiky rutinné provadéné u vsech téhotnych Zen ale je odbér
materské krve (triple test), ze které se zjiStuje hladina hormont a dal$ich latek, které by mohly mit
vliv v pritomnosti syndromu. Déale se pravidelné provadi ultrazvukové vysetreni plodu. Pokud po
téchto vysSetrenich existuje zvysené riziko a pochybnosti, je nutna geneticka konzultace a uvahy o
dalsim vySetrovani pro upresnéni diagndzy. V pripadé pozitivity Materni nebo Harmony testu nam
naprostou jistotu o pritomnosti Patauova syndromu da az odbér plodové vody ¢i choriovych kika.

Patauuv syndrom a jeho lécha

Jelikoz je Patautv syndrom geneticka vrozena vada, sama o sobé se 1éCit neda. Zakladem je
prevence syndromu a véasna diagnostika. V pripadé vrozenych srdec¢nich vad je mozné se pokusit o
jejich korekei, dulezité jsou pravidelné navstévy u 1ékart ruznych oboru. Pres veskerou péci 1ékart
se ale osoby s Patauovym syndromem dozivaji v priméru jen nékolika mésicii. Mozek ditéte byva
natolik postizen, ze dité umira na dechovou zastavu nebo v pripadé srdecnich vad pak na zdstavu
srdce.

Prevence vzniku Patauova syndromu

Pokud jiz dojde k narozeni ditéte s Patauovym syndromem, neni mozné délat viibec nic. V pripadé
syndromu je jedinou 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 mladsich rodicu.



