Patauuv syndrom

Pataudv syndrom je podminén karyotypem 47,XX,+13 nebo
47,XY,+13 (trizomie chromozomu 13).

Novorozenci se rodi s nizkou porodni vdhou, mnohocetnymi vyvojovymi
vadami, zejména pak vrozenymi vyvojovymi vadami srdce,
anomaliemi obratli a mikrocefalii. Charakteristickd je tézk4
psychomotoricka retardace. Postizeni umiraji vétSinou jesté v kojeneckém
véku do 2 mésicl Zivota, 50 % b&hem prvniho mésice. Cetnost vyskytu
tohoto syndromu je 1/10 000 narozenych, pravdépodobnost roste s
vékem matky.

Klinicky obraz

Pro Pataulv syndrom jsou typické mnohoéetné zadvazné vyvojové
vady. Prenatéalné je typicka rlstova restrikce plodu, hydrops plodu.
Kraniofacidlni dysmorfie: hypotelorismus (oci blizko u sebe),
mikroftalmie, anoftalmie (chybéni o¢niho bulbu), rozstép patra a rtu, nizko
posazené usi. Vrozené srdecni vady: defekt septa sini, defekt septa
komor, oteviend Botallova ducej. Deformity skeletu: abnormity
fontanel, lebecénich svi, panve, postaxialni polydaktylie prstd rukou.
Abnormity CNS: svalova hypotonie, krecCe, téZkad psychomotoricka
retardace.!?!

Cytogeneticky nalez

Vétsina jedincd s Patauovym syndromem ma v kazdé bunce 3 kopie
chromozomu 13, kvili chybé v nondisjunkci (nej¢astéji v rozdéleni
homolognich chromozom{ v |. meiotickém déleni). Ta vede u pohlavnich
bunék k zvysenému poctu chromozom(. Nadpocetny geneticky material
narusuje priibéh normalniho vyvoje a zplsobuje charakteristické rysy
trizomie 13. chromozomu. Malé procento jedincl je postizeno mozaikovou
formou (kopii tohoto chromozomu maji pouze v nékterych télnich
bunkach) ¢&i translokacnim typem (extra kopie akrocentrického
chromozomu 13 je fUzovéna k jinému akrocentrickému chromozomu).

Terapie a diagnostika

V soucasné dobé& neni mozné Pataulliv syndrom kauzalné 1é¢it. Léc¢ba je
zamérena na reseni Zivot ohrozujicich problém{, vzhledem k zadvazné
(infaustni) progndéze onemocnéni jde velmi ¢asto jen o bazalni terapii.

Diky prenatalni diagnostice je mozné velice vyznamné snizit incidenci
Patauova syndromu u narozenych. Vyznamnad ¢ast prvotrimestralniho i
druhotrimestralniho screeningu vrozenych vad je zamérena na odhaleni
zvyseného rizika chromozomalnich aberaci - v€etné Patauova syndromu.
Pomoci biochemickych markeri (zejména PAPP-A, hCG) a
ultrazvukovych markerd (nuchalni translucence, pritomnost nosni kosti,
délka stehenni kosti apod.) jsou v souvislosti s vékem matky (vyssi vék
matky znamena vyssi populacni riziko chromozomalnich aberaci)
vytipovéna téhotenstvi s vySSim rizikem Patauova syndromu (mluvime o
pozitivnim screeningu). V tomto pripadé je doporucena konzultace u
klinického genetika, ktery mize nabidnout provedeni nékteré z
invazivnich vysetrovacich metod (amniocentéza, odbér choriovych klkd,
kordocentéza) za Ucelem ziskdni vzorku pro vySetreni karyotypu plodu.
Dnes je jiz moznd i tzv. rychld diagnostika pomoci QFPCR. Trisomii 13 je
dnes rovnéz mozné diagnostikovat i pomoci neinvazivnich genetickych
testd provadénych z volné fetadlni DNA z krve matky (NIPT). V pripadé
potvrzeni trizomie 13 u plodu je téhotné nabidnuto umélé ukonceni
téhotenstvi.

Postnatalni diagnostika je opét zalozena na ovéreni karyotypu narozeného
ditéte cytogenetickym vysSetfenim. Podezreni na tento syndrom je
zpravidla vysloveno na zakladé typického klinického obrazu.

Odkazy

Typicky fenotyp - gestacni vek
37 2/7 tyden, dité s Pataudv
syndromem. Holoprosencefalie a

kyklopie

Pro zobrazeni
obrazku v plném
y rozliseni kliknéte na
nahled a hledejte
tuto ikonu.

Klinicky rozstépy rtu a

obraz patra,
polydaktylie,
anomalie obratld,
mnohocetné vady
- srdce, ledvin,
CNS, pohlavnich
organd, hluchota,
anomalie usnich
boltcl, tézka
psychomotoricka
retardace,
mikrocefalie

Pri¢ina trizomie 13.
chromozomu

Diagnostika karyotyp

Incidence 1/8 000 - 1/15 000
ve svété (1]

Progndéza  umrti obvykle do 2
mésicl zivota,
50 % v pribéhu
prvniho mésice
Klasifikace a odkazy

MKN-10 Q91.4 (https://mkn
10.uzis.cz/prohlize
c/Q91.4) meiotickd
nondisjunkce,
Q91.5 (https://mkn
10.uzis.cz/prohlize
¢c/Q91.5) mozaika,
Q91.6 (https://mkn
10.uzis.cz/prohlize
c/Q91.6)
translokace, Q91.7
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Souvisejici ¢lanky

= Chromozomalni abnormality

= Numerické chromozomalni abnormality

= Syndromy podminéné aneuploidii autozoma
= Downdlv syndrom
= Edwardslv syndrom
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