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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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