Klinické rysy spojené s timto onemocné-
nim jsou absence podkozniho tuku, kraniofa-
cialni abnormality, fidké vlasy, trichomegalie,
tenké a dlouhé koncetiny, arachnodaktylie,
artrogrypdza a tézké vrozené srdec¢ni vady.
Pro syndrom je typickd asociace nepro-
spivani, malabsorpce a tézké dysbalance
elektrolytd (hypernatremie, hypokalemie,
hypofosfatemie a hypomagnezemie) se za-
vaznym postizenim ledvin, které je doku-
mentované nefromegalii s hyperechogennim
parenchymem (4, 5, 6, 10).

Prezentovand kazuistika ukazuje nase zku-
Senosti s pacientem se zminénym syndromem

véetné managementu komplexni terapie.

Kazuistika

Extrémné hypotroficka divka se narodila
ve 28. tydnu gravidity s porodni hmotnosti
59049. Byla z osmé gravidity, prenatalné byl
diagnostikovan tézky polyhydramnion, rlisto-
va restrikce plodu a gestacni diabetes mellitus
s dietoterapii. Oba rodice byli romského etni-
ka, nedoslychavi a vzajemné v piibuzenském
vztahu.

Ve 26. tydnu hrozil pfedc¢asny porod, byla
zahajena tokolyza a soucasné provedena ma-
turace plic plodu.

O dva tydny pozdéji se narodila silné
nezrald extrémné hypotroficka divka spon-
tdnné zahlavim. Po porodu byla cyanoticka,
nenadechla se a méla bradykardii. Zahdjili
jsme prodechovani pomoci novorozeneckého
resuscitatoru (Neopuff) s frakci kysliku 30%,
nasledné se normalizovala akce srdec¢ni, divka
zrdzovéla a nastoupila dostate¢na spontan-
ni dechovd aktivita (Apgar skére 6-7-8, pu-
pecnikové pH 7,42). Na porodnim sale jsme
zahajili neinvazivni plicni ventilaci, ve které
jsme pokracovaliina jednotce intenzivni a re-
suscitacni péce (JIRP) Neonatologického od-
déleni. Na rentgenovém snimku plic byla po
pfijeti popséna pfimérend plicni kresba bez
loziskovych zmén. Ventila¢ni podporu jsme
definitivné ukoncili ve véku 7 tydnd.

V klinickém nélezu byl u divky vyrazné
dystroficky habitus (absence podkozniho tu-
ku), facialni dysmorfie s progeroidnimi rysy,
redukovand vlasova &ést hlavy, dlouhé fasy,
arachnodaktylie a velmi citliva kize s c¢as-
né se tvoricimi zanétlivymi koznimi lézemi

(Obr. 1, 2). Rozsahly erytém se vyskytoval
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Tab. 1. Priciny rastové restrikce plodu

SDELENi Z PRAXE (
VZACNA PRICINA EXTREMNI HYPOTROFIE U NOVOROZENCU

Placentarni

strukturdlni abnormality
placenty

placenta biloba

patologické uloZeni placenty

cévni malformace

porucha remodelace spiralnich arteri

genetické abnormality

placentarni mozaicismus

mutace v mitochondridlni DNA

placentarni nadory

chorangiom

chronickd onemocnéni
matky

arteridIni hypertenze

chronické onemocnént ledvin

autoimunitni onemocnéni

preeklampsie

ET-1
Materské mutace genu FOXD1
geneticka predispozice TNF-alfa
ot ESR1
varianty genu
v9 MTHFR
chronicka malnutrice
abuzus drog
e trizomie chromozomu 13, 17,18 a 21
chromozomalni aberace -
syndrom Cri du Chat
Cornelia de Lange syndrom
. ) Smith-Lemli-Opitz syndrom
genetické abnormality | monogenné dédi¢né - -
Meier-Gorlin syndrom
choroby
3-M syndrom
Noonanové syndrom
Fetalni abnormalni metylace Silver-Russell syndrom

kongenitalni infekce

syfilis

toxoplasmoza

rubeola

cytomegalovirus

herpes virus

vrozené vyvojové vady

vicecetna téhotenstvi ‘ selektivni IUGR

Obr. 1. Pacientka ve stdii 5 dni - vyrazné dystro-  Obr. 2. Pacientka ve stdii 7 tydn( — zdnétlivé koz-
ficky habitus (viastni fotodokumentace, publikovd-  nf léze (viastni fotodokumentace, publikovdno se

no se souhlasem rodicdl)

souhlasem rodict)

zejména v oblasti krku, hrudniku a oblic¢eje.  exkoriaci. Na podkladé mechanického otlaku

Zpocatku byla kiize secernujici, postupné vy-  pfi nazalni kanyle doslo ke ztratovému defektu

razné suchg, olupujici se, misty az s tvorbou  nosniho septa.
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