zeni ditéte, rodice si genetické dosetieni ne-
prali. Porod byl proveden cisafskym fezem ve
38.tydnu, s porodni hmotnosti ditéte 19509,
Apgar skére bylo 6-8-9. Po porodu byla po-
psana facidlni dysmorfie a dalsi somatické od-
chylky typické pro ES (hypotrofie, prominence
Cela, antimongoloidni postaveni o¢i, vysoké
patro, mikrostoma, mala ustupujici bradicka,
prekryvajici se prstiky na hornich konéetinach,
kolébkovy tvar kotnik(). Postnatalni dosetie-
ni karyotypu potvrdilo v pIné formé trizomii
18 (karyotyp 47 XX, +18). Kardiolog popsal
jiz fetalné detekovany defekt septa komor
(Obr. 1¢) s doplnénim nélezu bikuspidni aor-
téIni chlopné a hypoplastického aortalniho
oblouku bez koarktace. Velmi kratce dité vyza-
dovalo oxygenoterapii a parenteralni vyzivu.
Za hospitalizace se nevyskytly zadné kompli-
kace, krmeni probihalo cestou nazogastrické
sondy. Rodina byla poucena o nepfiznivém
vyvoji v budoucnosti a dité bylo propusténo
do doméci a hospicové péce. Télesnad hmot-
nost pii propusténi byla 1905g.

Doma probihala dalsi péce za podpory
mobilniho hospice. Od druhého mésice bylo
dité bez sondy, podafilo se i kojeni a dokrm
z lahvicky. Kojeni bylo ukonceno v jednom
roce, pokracovalo krmeni IZickou. Dité trvale
rehabilituje (Obr. 2a-d). Béznd péce je vedena
obvodnim |ékafem, dale je pacientka sledova-
na gastroenterologem a détskym kardiolo-
gem.V soucasnosti dité presahlo 3 roky véku,
véha je trvale s malymi pfirdstky, posledni
udaj ve tfech letech véku byl 61409 s dél-
kou 64 cm. Vsechno jidlo je per os, prevazuji
mlécné vyrobky s podporou Fortini Creamy.
Gastrostomie neni nutna. Kardialné je dité
kompenzovéano, po dohodé s rodici neni kar-
diochirurgickd intervence zvazovana. Dité
neni o¢kovano. Od narozeni je pozorovan
typicky opozdény psychomotoricky vyvoj,
dité je kontaktni, usmiva se na rodice, pretaci
se na bok, s dopomoci na bficho, je nechodici.
Dokaze uchopit hracku, dat dudlik do pusy,
slysi a vidi. Probéhly opakované purulentni
konjuktivitidy, jinak v sou¢asnosti dité nema
zadné dalsi zdravotni komplikace.

Diskuze
V pediatrii existuje skupina onemocnéni,
jejichz l1é¢ba nebo vyléceni nejsou mozné,

adité v prlibéhu sledovani a péce zmird. Mezi
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tato letédIni onemocnéni patiii nékteré gene-
tické abnormity, v¢etné ES.

Pro diagnostiku, vyskyt v populaci a or-
ganizaci péce je u téchto syndromu zasadni
prenatalni diagnostika. Schéma prvotrimes-
tralniho a druhotrimestrélniho screeningu
vyvojovych abnormit je v CR pevné déno,
screening je nabidnut kazdé téhotné zené
a hodnoti vék matky, biochemické nalezy
z krve matky a ultrazvukové odchylky plodu.
Ultrasonografické vysetfeni mize diagnos-
tikovat fenotyp této trizomie jiz pred naro-
zenim, fada anomalii je fetalné identifikova-
telnd, patfi k nim: polyhydramnion, fetalni
rdstova restrikce, hydrops plodu, abnomalni
tvar hlavy a oblic¢ejova dysmorfie, rozstép
rtu a patra, hypertelorismus, mikroftalmie,
meningomyelokéla, ventrikulomegalie, age-
nese corpus callosum, prekryvajici se prsty
na rukou, anomalni tvar nohou, srde¢ni de-
fekty, omfalokéla, diafragmaticka hernie, ab-
normity ledvin, kryptorchismus (11). Rodiné
je mozno nabidnout neinvazivni testovani
volné fetéIni DNA z krve matky, definitivni
vysledek je ale nutno potvrdit invazivnim
vysetienim choriovych klkd nebo aminocen-
tézou. Uvedené kazuistiky se mirné vymykaly
tomuto presnému postupu, u prvniho plodu
byla suspekce na ES vyjadiena az po fetalni
echokardiografii. Tento pfipad posiluje roli
détského kardiologa v prenatalni diagnostice
a poukazuje na mozné selhani prvotrimes-
tralniho screeningu. Vysetieni srdce plodu
bylo o to dullezitéjsi, ze plod nevykazoval
jiné somatické odchylky a srde¢ni vada byla
jedinou popsatelnou anomdlii. Prvni kazuis-
tika doklddd i moznost ukonceni gravidity,
které je dle zakon(i v CR mozné do 24. tydne
gravidity pfi zjisténi vyznamné genetické
nebo morfologické abnormality. U v¢asné
zachycenych ES je procento rodicu, ktefi se
rozhodnou ukoncit graviditu vysoké a kvalita
prenatéini diagnostiky tak vyrazné snizuje
vyskyt ES v populaci narozenych déti. U dru-
hého plodu byla aminocentéza provedena
pozdéji ve druhém trimestru a zvazovani
ukonceni gravidity jiz nebylo mozné. U tre-
tiho plodu bylo postizeni ziejmé, rodice si ale
dosetieni nepfdli. | toto je pfi prenatdlni dia-
gnostice mozné a dalsi vyvoj gravidity zavisi
na rozhodnuti partner(l. Spravné prenataini
poradenstvi je ale nezbytné.
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Obr. 2. Pristup k ditéti s ES: a) krmenli ze stfikacky;
b) rehabilitace u kojence; c) rehabilitace v bazénu;
d) cviceni ve vertikalizacnim pristroji (fotodokumen-
tace zverejnéna se souhlasem rodicti pacientky)




