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Formy Edwardsova Syndromu

chyba v nondisjunkci (v rozdéleni homolognich chromozomu
v I. meiotickém déleni)

Uplna trizomie 18 Mozaikova trizomie 18
VSechny bunky maji Nékteré bunky maji
chromozom 18 navic. chromozom 18 navic (5 %).

Parcialni trizomie 18

Pouze ¢ast chromozomu 18 navic (dlouhé raménko).
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Incidence Edwardsova Syndromu
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Priznaky Edwardsova Syndromu

G

Malformace lebky Rendlni abnormality
Vyrazna tylni prominence. Cysty na ledvinach.
Srdecni vady Opozdény vyvoj

Defekty komorového septa Poskozeni kognitivnich

(VSD). funkaci.
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Diagnostika a Vysetreni

1 Prenatalni screening

Kombinovany test v 1. trimestru. ZvySené riziko chromozomalnich aberaci

2 Amniocentéza / kordocentéza Chorionic Villi

Odbér plodové vody/krve z pupecnikové vény.

3 CVS

Biopsie choriovych klka.

i Postnatalni vysetreni

Karyotypizace.
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Hypotézy Vzniku Edwardsova Syndromu

Nondisjunkce

Pri meioze.
Vék matky
2 _—
Vyssi riziko.
Genetické faktory
3

Dosud ne zcela objasnené.
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