


*R. 1988 Helga Toriello a John C. Carey
*R. 1992 Lacombe a spol. — Toriello- Carey
*Dosud popsano 45 pripadu

*Suspektné autosomalné recesivni

dédicnost
Pri¢ina neznama
*Velmi vzacny syndrom
«Casto diagnostikovan

po nékolika letech zivota



AR

» Mikrognatie- maly vzrust

« Rozstép patra a uvuly
* Glosoptosa- inspirac¢ni stridor

» Oc¢ni Stérbiny daleko od sebe

e Ptosa, blefarofimoza

« Kratka palpebralni ryha( pod nosem)



KAZUISTIKA

G I, P I gravidita rizikova, pozitivni tripple
test, AMC negativni

Rizikové pracoviste rodicu- fotograficky
prumysl

Porod ve 37 + 3 t.g. Per sc, silentni KTG
PH/PD 2880 g /49 cm

Po porodu asfyxie AS 6- 8- 9



TF pod 100/ min., taktilni stimulace,
ambuing s vysokymi inspira¢nimi tlaky
Normokardie v 5 minutée

Kuveza Fi 40 % O2 inspiracni stridor,
grunting, tachydyspnoe

RTG plic: susp pneumonie vlevo,
poslechové chrupky, zanéetlivé markery
negat.

ATB ve dvojkombinaci



» Transport do PC Zlin, 28% 02, grunting

» Zde: n JIP, bez ventila¢ni podpory,
oxygenoterapie Fi O2 25 %, dyspnoe,
inspiracni stridor, dysfonicky plac, ptosa
hornich vicek, hypomimika, vymizele
obranné ocni reflexy, mirné ustupujici
brada, sS 1/6, kryptorchismus

« RDS ustupuje, od 2. dne bez O2



» Hyperbilirubinemie- intermitentni FT
7 dni

 Potize pri krmeni tolerance stravy
neuspokojiva, KI do 8. dne, NGS do 33.
dne



Vysetreni:

» Sono CNS: totalni ageneze corporis callosi
* ORL: susp. Laryngomalacie

» Echokardiografie: FOA

» Neurologie: hypertonus, kvadruspasticky
syndrom

» Oc¢ni vySetreni: blefarofimosa, zadni
segment bpn

» Metabolické vady: negativni
» Virologie TORCH: negativni



Konzultace s prim. Gaillyovou
Susp. Toriello- carey syndrom

Genetickeé vysetreni karyotyp 46 XY,
rodice karyotyp normalni

Analyza DNA: neprokazan mikrodelecni
syndrom

Inkubator, postylka, jen savicka, zvysena
poloha

56. den propustén do KU






