Toriello — Carey syndrom

Ivana Vaculikova |
Novorozenecké odd. KNTB a.s.
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Toriello — Carey syndrom
historie

.1988 Helga Toriello a
John C. Carey — 4 déti

.1992 Lacombe a kol. —
syndrom Toriello — Carey

dosud popsano 45
pripadi

dédicnost susp.
autosomalné recesivni,

X — vazana, mikrodelec¢ni
syndromy
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Toriello — Carey syndrom
definice

NN RT

Zakladni symptomy:
 agenese corporis callosi

\

anomalie obliceje, Pierre — Robinova sekvence
kardialni defekty

hypotonie
postnatalni riistova retardace

psychomotoricka retardace
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Toriello — Carey syndrom
agenese corporis callosi

Koronarni projekce

e vysoce stojici dilat. 3. komora
 lateralné€ stojici postranni komory

» protazené foramen Monroi

 absence cavum septi pellucidi

» kolpocefalie ( fenomén padajici kapky )
Sagitdlni projekce
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 radialni prub¢h gyrifikace ( obraz slunicka )
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Toriello — Carey syndrom
agenese corporis callosi

Corpus Lateral
callosum ventricle

PR R

© 1994 Philippe Jeanty
Third

ventricle
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Toriello — Carey syndrom
agenese corporis callosi
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Toriello — Carey syndrom

anomalie obliCeje

Pierre — Robinova sekvence

- mikrognathie

LR nn

\

- r0zStép patra a uvuly
- glosoptosa

Hypertelorismus
Telecantus

Ptosa, blefarofimosa
Kratka palpebralni ryha
Dysplastické usni boltce
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Toriello — Carey syndrom
kazuistika

GI PI gravidita rizikova, pozit. Tripple test, AMC negat.
Rizikové pracovisté rodicu ( fotograficky prumysl )
Porod ve 37+3 t.g. Per SC ( silentni KTG )

PH/PD 2880g/49cm

AS 6-8-9, asfyxie, AS pod 100/min., taktilni
stimulace, ambuing vysokymi inspir. tlaky
Normokardie v 5.min

Kuveza, FiO2 0,40, grunting, tachydyspnoe

RTG plic: susp. Pneumonie vlevo, poslechové chripky,
zanétl. markery negat.

Transport do PC Zlin, 28% 02, oj. grunting
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Toriello — Carey syndrom
kazuistika

PC Zlin

nJIP, bez ventilacni podpory, oxygenoterapie F102 0,25
Dyspnoe, inspiracni stridor, dysfonicky plac, ptosa
hornich vicek, hypomimika, vymizel¢ obranné oc¢ni
reflexy, mirn€ ustupujici brada, sS 1/6, kryptorchismus
RDS ustupuje, od 2.dne bez oxygenoterapie
Hyperbilirubinemie — intermitentni FT 7 dni

Potize pi1 krmeni — tolerance stravy neuspokojiva,
KI do 8.dne, NGS do 33.dne




kazuistika
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Toriello — Carey syndrom
kazuistika

Vysetieni:

Sono CNS: totalni ageneze corporis callosi

ORL.: susp. Laryngomalacie

Echokardiografie: FOA

Neurologie: hypertonus, kvadruspasticky syndrom
O¢ni vySetreni: blepharofimosa, zadni segment bpn
Metabolicke vady: negativni

Virologie ( TORCH ): negativni
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Toriello — Carey syndrom
kazuistika

Konzultace s prim. Gaillyovou

-susp. Toriello — Carey syndrom
Geneticke vysetrent:

- karyotyp: 46XY, rodiCe norm. karyotyp

- analyza DNA: neprokazan mikrodelec¢ni
syndrom
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Toriello — Carey syndrom
kazuistika

(I A L A b

e 56.den propustén do KU

\

Nyni:

e S mésicu

L

Sttidaveé v pe¢irodicu (5 dni ) a

v kojeneckém ustavu ( 2 dny )

Krmen umélou formuli savickou, davky 150-160ml,
zavadi prikrm 1zickou, prospiva hranic¢né

Neurologicky nélez ne zcela priznivy,

rehabilituje 3-4 x denn¢ dle Vojty, oro-facialni stimulace
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Toriello — Carey syndrom

4 A4

Zaver

Velmi vzacny syndrom — 45 ptipadi na svété
Vysoka variabilita priznakt
- hlavni ptiznaky: agenese corporis callosi
anomalie obliceje
hypotonie
PMR
Zatim nejasny typ dédicnosti

Casto diagnostikovana aZ po nékolika letech Zivota
ditéte
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