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Zesp6l Edwardsa jest jednym 2z poznanych do-
tychczas zespolow wad rozwojowych wywolanych
nadmiarem materialu genetycznego. Zesp6l ten, opi-
sany po raz pierwszy przez Edwardsa i wsp. (3) w
1960 r., jest trisomia chromosoméw grupy E, ktorg
stanowm chromosomy par 16, 17 i 18. Badama auto-
radiograficzne umozliwily zaliczenie dodatkowego
chromosomu do pary 18 (wg 1).

Charakterystycznymi cechami zespolu Edwardsa sa
nieprawidlowo$ci budowy czaszki, nisko osadzone,
znieksztalcone uszy, niedorozwinieta szczeka dolna,
zdeformowane dlonie i stopy ze zgieciowo ustawio-
nymi palcami. Obserwuje sie takze skrocenie klatki
" piersiowej, w wiekszosci przypadkéw wady uktadu
sercowo-naczyniowego, rzadziej wady - nerek, uchy-
lek Meckela, nieprawidtowy rozwi6j migsni szkieleto-
wyech (1, 2, 3, 5, 6, 10)."Opisywane sg réowniez wady
centralnego ukladu nerwowlego, nie wystepuja one
jednak tak czesto jak w trisomii chromosomoéw gru-
py D (8, 9). Typowy jest obraz dermatoglifow
z przewaga luk6w na opuszkach palcow (2, 9, 12).

W niniéjszej pracy przedstawiono przypadek ze-
spolu’ Edwardsa,
- Szpitalu Dziecigcym w Olsztynie.

Opis przypadku

Noworodek G., plci meskiej I(hist. chor. nr 3618/73), z
cigzy drugiej, porodu przedwczesnego, poSladkowego, z
waga urodzeniowa 2400 ig i ldlugoécig ciata 50 cm. Ro-
dzice: matka 20-letnia, ojciec 22-letni, zdrowi, w czasie
cigzy matka mie chorowata. Poprzedma, pierwsza cigza
zakoniczyla sie 'w 6 ‘miesigcu urodzeniem bliZnigt plci
meskiej, KkKtore zmarty natychmiast po urodzeniu. Nie
stwierdzono u nich wad rozwojowych. Omawiany no-
worodek, urodzony w izbie porodowej, przewieziony w
bardzo ‘ciezkim stanie ogbélnym w drugiej godzinie zycia
do Wojewo6dzkiego Szpitala Dzieciecego w Olsztynie, bla-
do szary, mato zywotny. Badaniem fizykalnym stwier-
dzono: obwo6d glowy 33 cm, ciemie przednie wielkos§ci
2X2 cm, hiperteloryzm, nisko osadzone, znieksztalcone
uszy, niedorozwinieta, cofnieta ku tylowi zZuchwa, obu-
stronny, calkowity rozszczep podniebienia pierwotnego
i wtérnego, znieksztalcone, zgieciowo ustawione palce
dioni i st6p, czeSciowo zroéniete ze soba, krbétka szyja,
zrosty zeber,. brzuch wysklepiony znacznie mponizej po-
ziomu klatki piersiowej, w okolicy pepka mprzepuklina
pepowinowa, znacznie ograniczone ruchy odwodzenia w
stawach biodrowych, krwiaki na [po$ladkach. Podczas
pojenia i wykonywania zabiegéw obserwowano wymio-
ty, sinienie, bezdech, bradykardie. Noworodek operowany
w trybie maglym (plastyka pepka, odprowadzenie jelit
do jamy lbrzusznej) zmart po 42 godz. zycia. Obraz kli-
niczny nasuwal podejrzenie zespolu Edwardsa.

Rozpozname anatomopatologiczne: Schisis palati pri-
maria et secundaria. Deformatio auriculae ambiliteralis,
digitorum manus et pedis utriusque sub forma syndacty-
lige. Vitium cordis congenitum, foramen ovale apertum,

obserwowany w Wojewoédzkim

ductus arteriosus Botalli latus. Haematoma intracraniale
magnum perinatale. ‘

Badanie cytogenetyczne: hodowle leukocytow krwi
obwodowej wykonano metoda Moorheada i wsp. (6).
Liczono 45 mitoz stwierdzajac obecnosé 47 chromo-
soméw w 42 mitozach, 46 w 2 i 48 w 1 mitozie. Ana-
liza 12 plytek metafazalnych wykazata, iz dodatko-
wy chromosom nalezy ‘do grupy E (ryc. 1). Rodzice
dziecka, mimo twielokrotnych pr6§b mie zglosili sie
na badanie cytogenetyczne.

Omovmeni‘e

Charakterystycznymi cechami trisomii chromoso-
mow igrupy E sg w przedstawionym przypadku: nie-
prawidlowo zbudowana czaszka, znieksztatcone, nisko
osadzone uszy, mala, cofnieta ku tylowi zuchwa, zde-
formowane palce dioni i stép, zroSniete zebra, wa-
da sierca. Jakkolwiek podawana jest mozliwosé¢ wy-
stapienia 'w zespole Edwardsa innych wad rozwojo-
wych, w omawianym przypadku zastuguja ma uwa-
ge dwie cechy: calkowity rozszczep wargi i podnie-
bienia, co jest charakterystyczne dla trisomii auto-
soméw grupy D (zesp6t Patau) (1) oraz przepukli-
na pepowinowa. Takze ple¢ dziecka — meska, jest
rzadsza, w zespole Edwardsa przewazaja bowiem
dziewezynki (3:1) co, byé moze, wiaze sie z wiek-
sza umieralno$cig chlopcow w zyciu plodowym (1, 2).
Dzieci rodza sie z niskg waga, nawet mimo prawi-
dlowego czasu cigzy, ich rozwdj psychofizyczny jest
upoS$ledzony, wiekszo§¢ z nich ginie bardzo weze$-
nie. Wg Webera i wsp. (wg 2), okolo polowa zyje
do 2 mies. Zycia, !/s do 3 miesigca, zaledwie 1—2%
dzieci zyje diuzej. Najdtuzej zyjacy, opisany w
1969 r. chtopiec, miat 11,5 lat |(4).

Wysoka $miertelnoéé utrudnia mniewatpliwie do-
ktadne okreSlenie czesto§ci wystepowania zespolu
Edwardsa. Podawane s3 liczby od 1/500 do 1/4000
zywo urodzonych noworodkéw ((5). Weiss (10) uwa-
za, iz zesp6l .Edwardsa wystepuje réwnie czesto jak
zesp6l Downa, jest jedynie pozornie rzadszy z po-
wodu zgondw dzieci w najwcze$niejszym okresie zy-
cia. Rzeczywiscie, jak wykazaly badania cytogene-
tyczne plodéw samoistnie ronionych, trisomie chro-
mosoméw grup E i G wystepuja z jednakows cze-
stoécig (11). Obok zwyklych trisomii czy trisomii w
uktadzie mozaikowym spotkaé mozna, cho¢ rzadziej,
trisomie grupy E z translokacja lub podwéjng tri-
somia (9), charakteryzujgce sie do§¢ réznorodnym
obrazem fenotypowym (6). Obserwowane sg takze
przypadki z prawidlowym kariotypem a kliniczny-
mi cechami zespotu Edwardsa (2). Uwaza sig (2) iz
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matki dzieci z zespolem Edwardsa sa starsze (Sred-
nio 34,7 lat), jednak, podobmie jak w przedstawio-
‘nym przypadku rodzice moga lbyé mlodzi (10, 12).
Taylor (wg 12) podala, ze krzywa wieku matki ma,
podobnie jak w zespole Downa, dwa szczyty: 20—24
lata i 35—39 lat.

Opisany moworodek. jest drugim, obok przedsta-
wionego przez Wisniewskiego i wsp. (12), przypad-
kiem trisomii grupy E w IpiSmiennictwie polskim.
Przypadek omawiany przez Gebale i wsp. (5) doty-
czyl dziewczynki z 'trisomia grupy E w ukladzie mo-
zankowym
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Auykosuu K.

Tpucomua xpomocom rpynnsl E (cuappom Dasappca)
¥y peGéHEa ¢ MHOTOYMCJICHHBIMY IOPOKAMM Pa3BUTHSA

ABTOp HabIIOAaJa HOBOPOXAEHHOIO C MHOTOYMCIIE HHBIMU
TIOPOKaMy Pas3sBUTUSA (TUIEPTEIOPMU3M, HUBKO POCIIOJOIKEH-
Hble 7e(OpPMUPOBaHHBIE YIUM, I'MIIOMJIACTMYECKAS CKOILIeH=-
Hasdg HUKHAA YeJIOCTh, OuyiaTepanibHOoe MOJIHOe paclierne-
HY€ TIEPBMYHOTO ¥ BTOPUYHOrO HEGA, nedOpMMPOBAHHDLIE
¥ COTHYTBIE NAJbLbl, PYK ¥ HOT, YACTUYHO CPOCIUMECH C CO-
6oi1, KOpoTKada Iled, cpalleHuA PEdep, IMymoyYHasi TpbIzKa).

ITuToreHeTMYECKOEe MUCCIEAOBAHME II0KA3aJ0 Haamuue 47
XpomMocoM c Ao0aBOYHOM XpoMOcOMOV B rpynme E, uro
MO3BOJIMJIO AMATHOCTYPOBATL CUMHAPOM DxBapica.

Janukowicz K.

Grbup E chromosome trisomy (Edwards’ syndrome)
in a child with multiple developmental anomalies

A newborn was observed with multiple developmental
anomalies ' (hypertelorism, low-position and deformity of
ears, hypoplastic receding mandible, bilateral complete
palatoschisis involving the primary and the secondary
palate, deformed, clawed fingers and. toes, partial syn-
dactylia, short neck, fused ribs, umbilical hernia). Cyto-
genetic investigations showed'presence of 47 chromo-
somes with an additional chromosome in group E which
was compatible . mth the. diagnosis of Edwards" syn-
drome.
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