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ZAKLADNI INFORMACE

e pricinou tohoto onemocneéni je trisomie
chromosomu 18

o karyotyp: 47, XX/XY, +18

* rozsah postizeni zavisi na poctu bunek, ve
kterych je kopie tohoto chromosomu —
existuje tzv. mozaikova forma (5% jedincu),
kdy je kopie chromosomu pouze v nékterych
télnich bunkach



PROJEVY

velmi mala porodni vaha

mikrocephalie

uzké ocni sterbiny, kratky krk, uzka ramena
rozStép patra, rtu

vady srdce a ledvin

sevrené pésti, prsty se prekryvaji, muze
dochazet k jejich srust

opozdéeny vyvoj



riziko vzniku se zvysuje s vyssim vekek matky
syndrom muze byt odhalen v 1. trimestru, kdy
se provadi tzv. screening

vyskyt syndromu cca 1:5000 novorozencu
casteji u zen

90% déti umira béhem prvniho roku zivota



/DROJE

* https://ghr.nlm.nih.gov/condition/trisomy-18

e https://www.modrykonik.cz/zdravi/edwardsuv
-syndrom/

* https://emedicine.medscape.com/article/943
463-overview
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