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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.
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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.
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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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