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PATAUUV SYNDROM



DEFINICE, KARYOTYP, ETIOLOGIE

Tézky malformacni syndrom zpusobeny
nadbytecnym 13. chromozomem
Karyotyp: 47, XX, +13 nebo 47, XY, +13
Etiologie:
u 80% cista trizomie na podkladé meioticke
nondisjunkce
209% pripadu tvori mozaikova forma (chybna
mitoza bunky v embryonalnim vyvoji) nebo
Robertsonovska translokace 46, XX, t(13;14) nebo
46, XY, t(13;14)



KARYOGRAM

Karyotype From a Female With Patau syndrome (47 ,XX,+13)

g
|

\.;
rEEEE LY
h':ﬁﬂ
Ao Wy

FLT S Y
WA g b,

o 1

S Iy
B Ea

- 1hm

O @ T ey,

= g i
e ad
”-.L:,lﬂj.',

o e
Why

- s
® mwo

http://www.priznaky-projevy.cz/images/priznaky-projevy/patauuv-syndrom-trisomie-13-chromozomu-priznakyprojevy-symptomy-4.jpg



KLINICKY POPIS, MOZNOSTI LECBY

Motoricka a mentalni retardace

Deformace hlavy/obliceje

Mikrocephalie, kozni defekty ve vlasaté casti hlavy,
Siroce otevrena fontanela, vrozené vady mozku, mikro-
az anoftalmie, hypertelorismus, rozstépové vady rtu a
patra, nizko posazené a dysplasticke usi

vrozene vady srdce a ledvin, malrotace organu
Polydaktylie - postaxialni hexadaktylie
Kryptorchizmus

Lécba: u prezivsich kardiochirurgicke a plasticke
operace




KLINICKE ZNAKY

small head
eyebrows
cleft lip and/or
dy=splastic, or
malformed ears

cl hands

and polydactyly,
or extra fingers

undescended or
abnommal testes
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KLINICKE ZNAKY
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PREVALENCE V POPULACI

vyskyt onemocnéni Prevalence T21, T18 a T13
1/5000-10000 ‘
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Vétsina déti umira do 1 roku



PREVENCE A RIZIKOVE FAKTORY

Vzniku Patauova syndromu nelze zabranit
Da se pouze zjistit pomoci screeningového vysetreni béhem
tehotenstvi

Provadi se v 11.-13. tydnu téhotenstvi, pripadné v 16.-18. tydnu
tehotenstvi

Pomoci biochemickych markeru z matciny krve (AFP, hCG, PAPP-A,
nekonjugovany estriol) a podrobnym UZ vySetirenim

V pripadé vysokeho rizika se provadi ovéreni karyotypu plodu
Riziko pritomnosti Patauova syndromu je vyssi u plodu
matek ve vysokém véku nebo pri genetické zatézi rodicu -
(nosici balancované aberace, chromosomova aberace v rodiné/u
predchoziho ditéte)

Souvislost s vékem otce nebyla prokazana



GENETICKE VYSETRENI

VySetreni karyotypu s cilem vyloucit ¢i potvrdit trisomii 13. chromosomu

- Prenatalni diagnostika - nutné ziskat vzorek tkané plodu:

- Odbér choriovych klkii (CVS) - drive neZ amniocentéza, mezi 11. a 13.
gestaCnim tydnem, specialni jehlou pod ultrazvukovou kontrolou, nejcastéji
transabdominalné. Vyhodou odbéru - Casnéjsi diagnostika + rychlejsi
kultivace bunék.

- Aminocentéza - odbér vzorku plodové vody jehlou pres sténu brisni pod
kontrolou ultrazvukem. Obvykle se provadi mezi 16. a 18. tydnem gravidity.

- Kordocentéza od 20. gestacniho tydne, punkce pupecniku a odbér fetalni
krve z pupecCnikové vény specialni jehlou pod ultrazvukovou kontrolu.
Karyotypizace lymfocytl plodu je velmi rychla, vysledky jsou k dispozici
béhem 48-72 hodin.

- Postnatalni diagnostika - odbér periferni Zilni krve




ETICKE A PRAVNI ASPEKTY GENETICKEHO VYSETRENI

Umeélé ukonceni téhotenstvi

na zadost téehotné je moZzna interrupce do 12. tydne
gravidity, pokud tento vykon neni z néjakého hlediska
kontraindikovan

neni soucasti zdravotni péce, pokud se nejedna o zdravotni
(genetické) indikace

po uplynuti 12 tydnu gravidity Ize uméle prerusit
tehotenstvi jen je-li:

ohroZen Zivot Zeny

prokazano tezké postizeni plodu

plod neschopen zZivota
svédci-li pro umeélé preruseni téhotenstvi genetické diivody,
Ize uméle prerusit téhotenstvi nejpozdéji do 24. tydne
gravidity
nikdo ze zdravotnikii nesmi byt nucen spolupracovat na
ukonceni tehotenstvi
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