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Postnatalni fenotyp ES je také dobife znam,
kompletni vy¢et moznych odchylek ukazuje
tabulka 1. Obé narozené déti mély typickou
facialni dysmorfii a dalsi typické zevni soma-
tické znamky. Obecné jsou z orgdnovych od-
chylek u ES nej¢astéjsi srdecni vady (75-90 %),
Cetné jsou urogenitdlni vady (25-70 %), méné
Cetné pak gastrointestinalni vady, abnormali-
ty centralniho nervového systému, rozstépy
obliceje, vady oci a defekty koncetin (3, 12).
Toto pozorovani potvrzujeme, u viech tfi pfi-
padu byla identifikovana srdecni vada, pro ES
v nejtypictéjsich formach (defekt komorového
nebo atrioventrikularniho septa), pouze jed-
no dité mélo rozstépovou vadu obliceje. Jiné
orgénové odchylky jsme nediagnostikovali.
ES ma nepfiznivou progndzu, vyjma vyso-
kych fetélnich ztrat (¢asny abort, nitrodélozni
umrti, pferuseni gravidity) je ocekavana zkra-
cend délka Zivota. Dle rliznych studii je median
preziti 3-14 dni, 24 hodin pfezije 60-75 %,
1 tyden 40-60%, 1 mésic 22-44 %, 6 mésicl
9-18%, 1 rok 5-10% déti (3, 13, 14, 15). Z téchto
dlvodu se ¢asto u podobnych syndrom(i pou-
ziva termin ,letalni” nebo ,infaustni”. Je otaz-
kou, zda je to spravné — v soucasnosti ma dité
ze tfeti kazuistiky jiz tfi roky véku, v literature
je publikovdno postupné zvysovénijednoroc¢-
niho prezivani déti s ES a jsou dokumentovany
pfipady plné trizomie 18 i v dospélosti (16, 17).
Postoje k témto vyznamnym syndrom(m
se v soucasnosti méni, jak v hospitaliza¢ni, tak
v domaci péci. Jiz prenatalné Ize nabidnout ro-
di¢tim koncept perinatalni paliativni péce, kte-
rd je zahdjena po stanoveni fetalni diagnézy

a pokracuje postnatalné. Vhodny je komplexni
pfistup a soucinnost jednotlivych tymd, které
muZe tvorit: détsky kardiolog, gynekolog, tym
porodniho sélu, novorozenecky |ékar, détské
sestry, krizovy intervent, psycholog, pracov-
nici Centra provazeni, eventuadlné duchovni
a dalsi. Obéma rodinam, které pokracovaly
v gravidité, byly tyto konzultace nabidnuty
arodiny jich ¢astecné vyuzily. V téchto pfipa-
dech je komplexni pfistup nutny, do budouc-
na muze byt inspiraci péce typu PCC - Patient-
Centered Care (18).

U téchto syndromu se mohou lisit nazory
lékafskych tyma jiz v poporodnim obdobi.
Vétsinou prevldda zdrzenlivost, obavy z po-
skytnuti neopravnéné péce, je tendence k po-
stupu ,do not resuscitate”, vétsi intervence
nebo chirurgické vykony nejsou indikovany.
Spory mezi osetfujicim persondlem mohou
byt vedeny o rozsah a invazivitu vykon, vét-
sinou pfirespiracnich komplikacich (19). Dnes
je mozné poskytnout bazalni péci, ale i resus-
citaci, intenzivni péci, a dokonce chirurgické
vykony. Snizuje se paternalisticky pFistup a vi-
ce se respektuje autonomie rodict a jejich pia-
ni. Rodina by méla byt souc¢ésti rozhodovani
o dalsich postupech, zaroven ale zdravotnici
musi vazit rizika intervenci a posuzovat bu-
douci kvalitu zivota ditéte (20). Odlisné nazo-
ry mezi medicinskou védou a pranim rodica
mohou byt zasadni. Rozdilné nazory jsme
zaznamenali i u rodi¢d narozenych pacien-
th v uvedenych kazuistikach. Rodice ditéte
s atrioventrikularnim defektem zadali kon-
zultaci kardiochirurga, kterd byla planovana,

Mozné typy postizeni a komplikaci u déti s Edwardsovym syndromem

stejné tak jako posouzeni mozné operativy
rozstépové vady oblic¢eje. Rozhodnuti o moz-
nych intervencich nebylo mozno dokoncit
pro umrti ditéte. U druhého pacienta byla
moznost operovat komorovy defekt s rodici
probréna, tito si ale operaci nepfeji. Operace
srdce u ES je ale mozné indikovat s dobrymi
vysledky a nejcastéji provadénym vykonem
je pravé korekce defektu komorového septa
(21, 22). Prezivani je pak jednoznacné delsi,
dité mlze profitovat jak z radikalni korekce,
tak i paliativniho vykonu.

Pro pediatrii je dilezité, ze dité s ES je moz-
no propustit z nemocnice do domaci péce
a méla by mu byt nabidnuta stejna péce jako
zdravé populaci. Mozné je ockovani (v¢etné
pasivni imunizace Synagisem), spravné je ve-
deni béznych preventivnich prohlidek. Dle po-
tizi je pak dité zafazeno do péce jednotlivych
odbornych ambulanci: ORL, pneumologie,
ocni lékafstvi, ortopedie, rehabilitace, neu-
rologie. Ditéti s ES bychom méli nabidnout
audiologické vysetieni veetné indikace slu-
chovych pomucek, mozné je noseni ortéz.
Dulezité je pravidelné ultrazvukové vysetieni
bficha a ledvin pro riziko tumoru ledvin a jater.
S rodi¢i prezivajici pacientky byla komplexni
péce probrana, pacientku jsme zaradili do kar-
diologické a gastroenterologické ambulance.
Gastrostomii, ktera je jednim z nejcastéjsich
vykonu u téchto déti (23), u nasi pacientky ne-
bylo nutno indikovat, Ziveni rodina zvlada per
0s. Prospivani je nedostatecné, odpovida ale
percentilovym tabulkdm déti s ES. Pacientka
ma zavedenou rehabilitaci, ktera by u déle

dysmorfie srdecni vady urogenitalni gastrointestindlni | neurologicka postiZzeni v oblasti | o¢ni postizeni | tumory

vady vady a svalova postizeni | ORL a respirace
mikrocefalie defekt komor. septa | hypoplazie ledvin | brani¢ni kyla defekty koncetin atrézie zvukovodd | mikroftalmie WilmsGv tumor
vysoké/siroké celo | defekt sin. septa ren arcuatus omfalokéla skolidza vady stf. ucha katarakta hepatoblastom

komora

atypické usi oteviend ducej hydronefréza atrézie jicnu Zebra, obratle vady vnitf. ucha zrakové ostrost
Uzké ocni stérbiny | vady chlopni hypospadie trach-ezof. pistél kontraktury laryngomalacie slepota
hypertelorismus | dvojvytokova pr. kryptorchismus stendza pyloru hypopl. mozecku tracheomalacie fotofobie

sanf/polykanf

a rlstova retardace

epikantus Fallotovské vady vady uteru atrézie anu ageneze corp. bronchomalacie
callosum
ptéza vicka defekt atrioventr, hypoplazie ovarii | MeckelQv divertikl | hydrocefalus centrélniapnoe
septa
maly nos koarktace hypoplazie ledvin | tiiselnd hernie myelokéla spankové apnoe
atrézie choan pupecni hernie encefalokéla pneumonie
mikrognacie gastroezofag. hypotonie/ aspirace
reflux hypertonie
mikrostomie obstipace epilepsie/kiece
rozstépy poruchy vyzivy/ psychomotoricka
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