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SINDROMUL EDWARDS
(TRISOMIA 18)




Ce este Sindromul Edwards?

Sindromul Edwards este o afectiune genetica in care bebelusul are un
cromozom 18 in plus. Aceasta modificare apare, de cele mai multe ori,

intamplator, in momentul formarii sarcinii.

Cat de frecvent este?

Trisomia 18 este o tulburare cromozomiala rara, a doua cea mai
frecventa trisomie autosomala dupa sindromul Down, cu o
incidenta a nasterilor vii estimata la aproximativ 1 la 5.000 - 6.000.
Are o rata mare de mortalitate, peste 90% dintre nou-nascuti
decedand in primul an de viata.

Permiteti echipei noastre de
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Cum se poate suspecta in sarcina?

Poate fi suspectat prin:
e screening de trimestrul | (ecografie + analize)
e test NIPT (test genetic din sangele mamei)
e ecografie morfologica (trimestrul Il)
Trisomia 18 poate fi sugerata de mai multe semne, precum:
e intarziere de crestere fetala
 malformatii cardiace
e« anomalii ale creierului si fetei (ex. micrognatie, despicatura
IEIEELE))
e Maini stranse cu degete suprapuse
e picior stramb sau ,rocker-bottom”
e omfalocel, hernie diafragmatica, atrezie esofagiana
e artera ombilicala unica, anomalii renale, intestin hiperecogen
e uneori: chisturi de plex coroid, edem nucal, mielomeningocel,
scurtarea membrelor

Ce investigatii pot fi recomandate?

Diagnosticul se confirma prin teste genetice invazive:
e biopsie de vilozitati coriale sau
e amniocenteza
Mmpreuna cu evaluare ecografica detaliata a anatomiei fetale.

Care este prognosticul?

Din pacate, prognosticul este foarte rezervat:

e multi feti nu ajung la termen

e O parte dintre sarcini se pot opri din evolutie

e majoritatea nou-nascutilor au supravietuire limitata
Copiii care supravietuiesc necesita ingrijiri medicale complexe si au
dizabilitati severe.



