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CASE REPORT OF PRENATALLY DIAGNOSED EDWARDS SYNDROME - MEDIA RESPONSE,
PROFFESIONAL AND ETHICAL CONNECTIONS

Case report

Abstract

Case report describes prenatally diagnosed trisomy of 18. chromosome — Edwards syndrome. Prenatal detection
of this fetal anomaly was performed on the basis of abnormal sonogram, positive triple test and pathological result
of fetal karyotype from amniocentesis. After genetic counselling with notification of the diagnosis the parents deci-
ded not to accept theoretical possibility of termination of pregnancy. Clinical aspects of this case are typical and they
don't depart from common practice of centres for fetal medicine. What is rare is media presentation not long after-
ward. Activity of the genetic centre — recommendation for termination of pregnancy in the case of severe fetal ano-
maly — was ethically called into question in public perception. The case was extensively commented in press and
by means of web blogs. Case report summarizes elemental scientific, psychological and ethical connections of
this subject.
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Kazuistika

Abstrakt

Kazuistika popisuje pfipad prenatalné diagnostikované trizomie 18. chromozému - Edwardsova syndromu. Prenatal-
ni detekce této anomalie plodu byla provedena pomoci abnormniho sonogramu, pozitivniho triple testu a patologic-
kého vysledku karyotypu plodu stanoveného po odbéru plodové vody. Po genetické konzultaci a sdéleni diagnézy se
rodiCe rozhodli neakceptovat teoretickou moznost ukonceni gravidity. Klinické aspekty pfipadu jsou typické a nevy-
boduji z b&Zné praxe center fetalni mediciny. Raritni je naslednd medialni odezva celého pfipadu. Aktivita genetic-
kého centra — doporuceni k ukonéeni gravidity v pripadé zavazné fetalni anomalie - byla v této kauze rodi¢i medial-
né zpochybnéna po etické strance. Pfipad byl obsahle komentovan v laickém tisku a na internetovych diskusnich
forech. Kazuistika shrnuje zakladni odborné, psychologické a etické souvislosti pripadu.

Klicova slova: Edwardstv syndrom, prenatalni diagnostika, medicinskéa etika

17



Actual Gyn 2011, 3, 17-20

www.actualgyn.com

Kazuistika
V roce 2007 byla S. S. (34 let) odeslana do Centra pre-
natalni diagnostiky PREDIKO s. r. 0. ve Zliné pro pozitiv-
ni vysledek triple testu. Expertnim systémem ALPHA
bylo stanoveno riziko trizomie 18. chromozému
(Edwards(lv syndrom) na hodnotu 1:5. V 18. tydnu gra-
vidity bylo provedeno ultrazvukové (UZ) vySetieni plodu,
které s pomoci trojrozmérné (3D) technologie (Medison
Accuvix V20) prokéazalo nasledujici suspektni UZ marke-
ry a vrozené vyvojové vady (VVV) plodu:
e atypicky tvar lebky — tzv. strawberry shaped skull
e dilataci postrannich mozkovych komor
e dilataci cisterny magny
e Dandy Walkerovu malformaci mozecku
e cysty chorioidealnich plexd
e plochy profil plodu, hypoplastickou nosni klstku
¢ nizko nasedajici usni boltce
e unilateralni roz&tép rtu a patra
e vrozenou vyvojovou vadu srdce — defekt komorového
septa, ,nasedajici” aortu
e prekryvajici se prstiky na hornich kon&etinach
Se souhlasem manZzell byla provedena transabdominal-
ni aminocentéza. Vysledek vySetfeni pomoci fluores-
centni in situ hybridizace (FISH) potvrdil diagnozu
Edwardsova syndromu — trizomii 18. chromozomu. Ta
byla prokadzana ve 100 mitézach. Patologicky vysledek
vySetifeni FISH byl nésledné potvrzen také klasickym
cytogenetickym vySetfenim. Manzelé byli vyzvani
k navstéveé centra, kde jim byla sdélena prenatalni diag-
néza a byla provedena nedirektivni genetickd konzulta-
ce. V ramci této konzultace byl manzelim objasnén prin-
cip non disjunkce vedouci k numerické chromozomalni
aberaci u jejich plodu. Byl popsan soubor fenotypickych
abnormalit, ktery tuto diagndzu provazeji. Manzelé byli
seznameni s tim, Ze onemocnéni plodu ma infaustnf pro-
gnoézu, Ze podstata syndromu neni léCitelnd a Ze stfedni
délka Zivota takto postizeného jedince se dle odbornych
pramend a medicinskych statistik pohybuje v Fadu néko-
lika dn. ManzZelé byli informovéani o tom, Ze pokud by
souhlasili, je mozno v naSich podminkach téhotenstvi
ukondit z genetické indikace do 24. tydne gravidity. Roz-
hodli se, Ze tuto moZnost neakceptuji. V centru pode-
psali informovany souhlas a oddéleni opustili.
Vedouciho |ékafe centra v nasledujicich tydnech kontak-
tovali pomoci e-mailu. Sdéluji, Ze si o Edwardsové syn-
dromu obstarali informace na internetu a Ze geneticka
konzultace nebyla vedena korektnim zpdsobem. Uvade-
if, Ze dle blize nespecifikovanych webovych stranek jde
o0 onemocnéni, které neni tak zadvazné, jak bylo pfi gene-
tické konzultaci uvedeno. Genetik byl obvinén
z necitlivého pfistupu a zddraznovani nespravnych a zpo-
chybnitelnych skute¢nosti. Otec upozorfiuje, Ze cely pfi-
pad bude v budoucnu medializovan.
Porod je indukovéan ve fazi grav. hebd. 41+5. Zahlavim je
porozeno dévce, které je hypotrofické — jeho porodni
hmotnost je 2380 g. Po porodu je ziejmy komplex vro-
zenych anomalif, které jsou typické pro Edwardslv syn-
drom:
e kraniofacialni dysmorfie
e unilateralni orofacialni rozstép
e megacisterna magna — resp. Dandy Walkerova varian-
ta mozecku
e komplexni vyvojova vada srdce: defekt septa komor
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a sini, ductus arteriosus patens, koarktace aorty,

bikuspidalni aortalni chloper
e chybi saci reflex
e axialni hypotonie
e atypické drZzeni koncetin a prekryvajici se prstiky
e zdvazna psychomotoricka retardace
Postizené dévcatko preziva. Ve véku ti let je psychomo-
toricky vyvoj na Urovni tfetiho trimenonu. Je krmeno
Zaludec¢ni sondou. DévCe se samo neposadi, nemluvi.
V listopadu roku 2010 zadinad slibovana multimedialni
odezva celého pripadu. Do kampané je zahrnuta velka
Cast periodik a internetovych portald. Zadny pramen
nekontaktuje genetické specialisty, ktefi toto zavazné
onemocnéni spravné a rychle diagnostikovali, aby uved-
li svlj komentar. Rodi¢e dévcatka s Edwardsovym syn-
dromem modifikuji realitu a v dulezitych okolnostech
pouZivaji nepravdiva tvrzeni. Napriklad to, Ze se o diag-
ndze dozveédeéli po telefonu, Ze jim byl okamZzité nucen
k vyplnéni , papir k potratu”, Ze si méli rychle vybrat
nemocnici pro ukongeni gravidity apod. Postoj genetika
byl popsén jako ,otfesny”. Otec postizeného dévcatka
v jednom z periodik uvadi: , Lékar jednoduse nema
pravo za rodinu rozhodovat ¢i hodnotit, jestli ¢lovék bude
Zit, nebo zemre!"” Jeho manZelka v dobé& stanoveni dia-
gnozy potvrdila svym podpisem zavér genetického
vySetfeni. V. ném jsou uvedeny anomalie plodu, zavéer
genetické analyzy a je konstatovano: ,Vzhledem
k zévazné vrozené vyvojové vadé plodu — trizomii 18.
chromozdému — Edwardsiv syndrom — bych doporucoval
se souhlasem Zadatelky ukong¢it graviditu z genetické
indikace....” Tedy se souhlasem, nikoliv proti nému.
Tato svobodna volba je pro téhotnou v podobnych pfipa-
dech pilifem genetického poradenstvi a byla od zadatku
jasné a srozumitelné deklarovéna.
Vyznéni medialni kampané - respektive ,framing”
(vyClenéni urdité sporné teze pro verejnost z komplexu
realnych faktl) — lze shrnout nasledujicim zpUsobem.
Rodina postizeného dévcéatka s jejich odvaznym rozhod-
nutim ponechat si nevyléditeln& nemocnou dceru je
komentovana pomoci sympatizujicich konotaci. V zapor-
nych souvislostech je zminén postoj genetika, ktery pro-
jevil neodpustitelny a neprofesiondlni skepticismus.
Navzdory jeho informacim a prognézam nemocna hol-
Cicka preziva treti rok. Rodice ditéte s trizomii 18 jsou
Stastni.
ReZisérka Dagmar Smrzovéa nataci v produkei filmového
studia Febio celovecerni <¢asosbérny dokument
s nazvem ,Zachrante Edwardse”. Genetické centrum,
které pripad fesilo, neni o pfipravach filmu informovano.
Geneticti specialisté nejsou prizvani k odborné konzulta-
ci.
Uloha genetika je v medialni kampani prezentovéna jako
.huceni k potratu, selekce handicapovanych jedinct”
apod. Na webovych strankach, které zaloZili rodi¢e posti-
Zeného dévcete, byl |ékar, jenz stanovil diagndézu a pro-
vedl nedirektivni genetickou konzultaci, neuctivé oso-
¢en. Instituce prenatalni diagnostiky resp. sekundarni
prevence abnormnich fenotypl je zde zminéna v sou-
vislostech s nacistickou eugenikou.

Diskuze
Uvedeny pripad ma klinicky, psychologicky i socialni
potencial k Siroké diskuzi. V nasledujicim textu jsme
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vymezili nékteré zékladni otazky, souvisejici se svébyt-
nym postojem rodi¢d a Siroce koncipovanou medialn{
odezvou.

Screening chromozomadlnich aneuploidii a jeho obecné
vnimani.

Definice screeningu vrozenych vyvojovych vad plodu je
dle prof. Walda néasledujici: ,,Jde o systematickou apli-
kaci testu, jenZ identifikuje jedince s ur€itym rizikem
specifického onemocnéni, které umozniuje dalsi vySetre-
ni ¢ primou preventivni akci.,, (1). V pfipadé autozomal-
nich aneuploidif je touto jedinou smysluplnou preventiv-
ni akcl ukondeni gravidity, pokud s tim rodi¢e souhlasi.
Genetici pouZivaji termin ,, sekundarni prevence” vroze-
nych vad, coZz mulze byt vnimano jako lingvistickéd pre-
smycka. O ,prevenci” — tedy predchazeni projevl
nemoci — se v pravém slova smyslu nejednéa. Jde v8ak
o vystizné vyjadreni skute¢nosti, Ze primarni ochranu
pred vznikem chromozomalnich aneuploidii nezname.
Screeningovy test je tedy v tomto smyslu uréen pro
populaci téhotnych, ktera chce zabranit narozeni ditéte
se zavaznym vrozenym defektem. Pro mensSinovou sku-
pinu téhotnych, jez kvlli svému presvédceni z rdznych
dlvodl a priori odmitad ukoncéeni gravidity, je tedy pod-
stoupeni screeningového protokolu — at uz je jim kom-
binovany test, triple test ¢i jakékoliv dal$i zobrazovaci
metody nebo odbéry biologického materidlu — prinej-
mensim znaéné diskutabilni. VétSina t&hotnych, které se
fadi do zminéné mensinové subpopulace, jasné a srozu-
mitelné predem deklaruje svUlj postoj. V pribéhu gravi-
dity tyto Zeny odmitnou krevni odbéry a vétSinou pod-
stoupi pouze ultrazvukové vySetieni. To méa své opod-
statnéni hlavné pfi screeningu vrozenych srdec¢nich vad.
Je ziejmé, Ze velka &ast kardialnich anomalif je po poro-
du operabilni, pokud je diagnéza stanovena brzy — resp.
v prenatalnim obdobi. Trojrozmérna ultrazvukova tech-
nologie predstavuje pro rodi¢e vizualni zaZitek bez ohle-
du na jeho screeningovy potenciél.

Zakladni epidemiologicka statistika a morbidita Edward-
sova syndromu.

Edwardsdv syndrom je dan trizomii 18. chromozomu.
Jeho prevalence je 1:6000-8000 porodd. 16 % téchto
anomalii dospéje do druhého trimestru gravidity, 5 % pri-
padl prezije do terminu porodu. Stredni porodni véaha je
1,8 kg v 37. tydnu gravidity. Riziko narozeni plodu s tri-
zomif 18. chromozomu stoupd s matefskym vékem.
50 % déti s Edwardsovym syndromem Zije pouze do
2 mésicl veku. 5-10 % pfipadl preziva jeden rok Zivota.
Stredni délka zivota jsou 3 dny. Béhem gravidity nelze
predikovat zavaznost postnatalnich komplikaci. K dmrti
dochazi nasledkem srde¢niho selhani, poruchou dychani
¢i v souvislosti s krmenim. Casto dochézi k aspiraci,
sepsi ¢i centralni apnoi (2, 3).

NejcastéjSimi abnormalitami, které nachazime pfi prena-
talnim sonogramu jsou: cysty chorioideéalnich plexd,
lebka tvaru jahody, mozeckové dysplazie, orofacialni roz-
Stépy, srdecni vady, omfalokéla, atrézie jicnu, koncetino-
vé anomalie, rlstové retardace. Pozitivni UZ nélez
nachazime u 80 % pripadl s trizomii 18 (4).

Specifické vnimani screeningu a prenatalné diagnostic-
ké procedury.

Popisovany pfipad manzelt S., se od bézné praxe lisi.
Zakladni otazka znf:

Pro¢ lidé, jako rodiCe postizeného dévcatka — tedy lidé
s ur¢itym vyhranénym presveédéenim — podstupuji gene-
tické testy u svého nenarozeného potomka? Vysledky
téchto testd nezméni nic na jejich rozhodnuti ponechat
si dité s tézkym a s Zivotem nesluditelnym genetickym
syndromem. Nebylo by tedy pro t&hotné s podobnym
postojem lepsi neabsolvovat odbér matefského krevni-
ho séra na biochemicky screening — tzv. triple test? Toto
vySetfeni je odbornou genetickou a gynekologickou spo-
le¢nosti v t&hotenstvi doporu¢eno, ale nenf povinné.
Kdokoli tento test mdze odmitnout bez jakychkoli dal-
Sich duUsledkd. Ultrazvukové vySetfeni plodu dokéaze
odhalit pfiznaky Edwardsova syndromu. | toto vySetrfeni
vS8ak neni povinné. A jiz viibec neni povinny odbér plo-
dové vody.

Neni provadéni genetickych testl, jejichZz vysledky
nemaji zadny dopad na rozhodnuti rodi¢d, plytvani ome-
zenymi zdroji? Jde o realnou etickou otazku pro zdra-
votniky i spole¢nost. Tato Uvaha vSak byla citlivym
bodem medialni diskuze s postizenou rodinou a byla
také akcentovéana v jejich stiznosti k |ékarské komore.
Pripustme variantu, Ze rodi¢e cht&ji znat diagnézu praveé
proto, aby se mohli o osudu své gravidity spravné roz-
hodnout. Kazuistika v8ak popisuje pfipad manzell, ktefi
se misto odborné genetické konzultace spolehli na infor-
mace z neoveéfenych internetovych zdrojl. Rozhodli se
a priori nereagovat na eventualitu ukon&eni gravidity
a cilené se v prlbé&hu t&hotenstvi, porodu a v postnatal-
nim obdobi nechali natacet filmovym Stdbem. Scénar byl
peclivé pripravovan a kampan byla pfesné ¢asovana.
Vefejnosti byla nasledné predloZzena do detailll vybudo-
vana ,image” Stastné rodiny. Je rozhodnuti rodicl
v tomto pfipadé , hrdinskym ¢inem”? Byt je motivace
specifického postoje rodiny S. jakékoli, vyznéni jejich
publikovanych tvrzeni je znaéné kontroverzni. Jestlize
jsou podobnym zplUsobem prenatalni screeningové
testy diskreditovany v ocich laické verejnosti, je
i v zékladnich principech ohroZena role genetického kon-
zultanta. Je naruSena dlvéra v jeho medicinské infor-
mace, klinické zkuSenosti, erudici i schopnost empatie.

Jak oznamit diagndzu zavazné anomalie plodu a jak for-
mulovat dalsi management gravidity?

Oznameni zavazné fetalni patologie je frustrujici situaci
pro rodi¢e i lékarsky personal. V pfipadé Edwardsova
syndromu neméame k dispozici prostfedky, kterymi
bychom toto onemocnéni dokazali terapeuticky zvlad-
nout. Operativa in utero nemé racionalni opodstatnéni.
Bezvyznamné je Casovani pfedéasného porodu, jak to za
ur¢itych okolnosti doporucujeme u obstrukénich anoma-
lii moCovych cest. Nelze provadét punkéni procedury
s nadgji na lécebny efekt. Medikamentozni terapie in
utero je bezpfedmeétnd a dokonce i postnatalini operativa
srdecnich defektl, které Edwardstv syndrom provazeji,
je diskutabilni a vétSinou se neprovadi.

Formulace genetické poradny by méla mit jasny dia-
gnosticky zavér — resp. ,0 CO JDE." Nésleduje doporu-
geni—resp. ,CO DAL?". Nejen anglosaska odborn4 lite-
ratura rozdéluje kvalitativni vyjadreni symptomatologie
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rozli¢nych vrozenych anomalii plodu na ,,mirny” stupen,
.stfedni” postizeni a posléze na vady ,zavazné”. Dia-
gnosticky zavér pfi Edwardsové syndromu lze bez
pochyb hodnotit jako stav ,zavazny”. RodiCe jsou po
stanoveni diagnézy informovani o komplexu vrozenych
vad, o jejich charakteru, o dysfunkénich projevech po
porodu. Obdrzi také informaci o limitovanych moZnos-
tech operativni korekce a rezimu intenzivni péce. Tyto
okolnosti v8ak nelze zcela pfesné odhadnout. Primeérna
doba preziti vychéazi z dlouhodobych statistickych tdaju.
Pokud bychom se obavali, Ze naSe vyjadreni mlze byt
chapano jako subjektivni ovliviiovani, pak bychom gene-
tickou poradnu nikdy nemohli uzavirat ani nic dalsiho
doporucovat, navrhovat, konzultovat a tak déle. Museli
bychom také svUj verbalni projev oprostit od jakychkoli
intonacénich vin, ¢&i lingvistickych neprfesnosti. Nebylo by
pak lepsi roding prosté jen predat klinickou synopsi pfipa-
du z medicinské databaze — napt. OMIMu (Online Men-
delian Inheritance in Man) (5)? A déle nic nekomentovat?
Vzdyt jenom tim, Ze sdélim v pripadé Edwardsova syn-
dromu rodiné statisticky odhad stfedni délky Zivota posti-
Zeného ditéte, se dopoustim jistého subjektivniho posto-
je. Jinymi slovy: ja témto datdm veérim, povazuiji je za valid-
ni, mél bych je uvést, ale nemohu se 100% pravdépo-
dobnosti fict, Ze skute¢nost bude presné takova.

Presto musi genetik ve svém zavéru jasné formulovat
mozné alternativy dal$iho postupu. Pritom je respekt
k autonomnimu rozhodnuti pacienta v zavéru jasné vyja-
dren. Presné tak to bylo v citované kazuistice.

Nové okolnosti nastanou po porodu, kdy rozhodnuti rodi-
¢4 nemuze porusovat zajmy ditéte.

Ochrana genetického konzultanta.

Jednim z obecnych ryst lékafského povolani je riziko
zkresleného mediélniho obrazu medicinskych praktik.
Zdravotnici a jejich ¢innost jsou historicky dlouho v cent-
ru verejné pozornosti, kterd je zahrnuje obdivem stejné
jako kritikou. Odborné spoleénosti jasné definuji postup
lege artis pfi diagnostickych i kurativnich procedurach.
Jaké ovSem existuje v podobném pripadé, kdy je postup
genetického specialisty lege artis po odborné i forenzni
strance, ochrana pred medialni tendencnosti? Je to
pravni ochrana? Je to stanovisko odborné spole¢nosti?
Proklamace vyboru spole¢nosti k tomuto tématu by
méla byt jednozna&na, nebot se v obecné roviné netyka
pouze jednoho genetického pracovisté. MUze jit o pre-
cedens do budoucna. Je tfeba uvést i potencionalni
reakci v retrogradni ¢asové roving. Je hypoteticka moz-
nost, Ze se ozvou i dalsi pary, kde byla Uspésné prove-
dena sekundarni prevence zavaznych genetickych ano-
malii. V pfipadé Edwardsova syndromu jde o znacné
mutilizujici diagndzu s jasné infaustni prognézou. Jak by
ovSem vyznéla podobnym tendenénim zplsobem ovliv-
néna medialni prezentace prenatalni , kauzy” Downova
syndromu?

Epilog? Zacatek kazuistiky druhé?

V breznu 2011 je odeslana do centra PREDIKO L. D. (31
let) ve 23. tydnu téhotenstvi s diagnostikovanou srdeéni
vadou plodu. Jde o interrupci aortalniho oblouku s defek-
tem komorového septa. Pri UZ vySetfeni zjistujeme
néasledujici pfidruzené anomalie plodu:
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e |ebka tvaru jahody (, strawberry shaped skull”)
e jednostranny rozstép rtu a patra
e hypertelorismus
¢ V\VV srdce plodu — viz. shora
e v pupecniku pouze dvé cévy
® na hornich koncetinach plodu fenomén prekryvajicich
se prstikd
Provadime transabdominalni amniocentézu. Vysledek
vySetfeni pomoci metody FISH potvrzuje diagndzu trizo-
mie 18. chromozomu — Edwardsova syndromu. Manze-
|& jsou seznameni s patologickym vysledkem vySetreni.
Jsou obeznameni s fenotypickymi projevy Edwardsova
syndromu a s odhadem stredni délky Zivota po porodu.
Pri genetické konzultaci zminuji medialné znamy pfipad
S. S., o kterém pojednavé pavodni kazuistika. Vyjadtuiji
se v tom smyslu, Ze pokud existuje pfipad rodiny, kde
postizené dévce doziva tii let Zivota, pak také jejich roz-
hodnuti bude: téhotenstvi si ponechat. Tim je geneticka
konzultace uzavrena.
V souvislosti s timto pfipadem se nabizi zasadni otazka:
nerozpouta se po porodu druha ¢ast kampané , Zachran-
te Edwardse”? Nezmini opét medialni prameny prena-
télni diagnostiku jako instituci zabyvajici se selekci han-
dicapovanych jedinci? Nebudou opét genetici napadeni
z ,nekorektniho” pristupu? Jde o Cisté hypotetickou
predstavu. Reakci rodiny i médii nelze predvidat, ale ana-
logie s plvodni kauzou je zfejma.

Zavér

Vé&tsina rodin v Ceské republice, u kterych je provedena
prenatalni diagnostika Edwardsova syndromu a nasled-
né nedirektivni geneticka konzultace, souhlasi s ukonce-
nim gravidity. Média maji tendenci vyhledavat a davat
prostor mensing, ktera se z bézné praxe vyclefiuje — viz.
tento pfipad.

Pfi genetickém poradenstvi bychom méli poditat
i s témito specifickymi postoji, naslouchat jim a snazit se
pochopit jednani, které neni zcela bézné. Tendenéni
medialni dohra v8ak mulze byt pro verejnost znaéné
zavadeéjici a z pohledu soucasné Urovné humanni geneti-
ky vice nez diskutabilni.
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