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Uvod

Aicardijev sindrom je redka nevrora-
zvojna genetska bolezen s pojavnostjo
0,63-1 na 100.000 Zivorojenih otrok.
Je posledica napak v embrionalni
nevrulaciji.

Prikaz primera

Prikazujemo primer dvojcice B, roje-
ne na Klinicnem oddelku za perinato-
logijo v 28 3/7 tednu nosecnosti. To je
bila prva nosec¢nost 33-letne nosecni-
ce z bihorijskima dvojcicama. K nam je
bila napotena iz druge ustanove zaradi
nadaljnjega diagnosticiranja mozZgan-
skih sprememb pri plodu B. S prena-
talno ultrazvoc¢no (UZ) preiskavo smo
prepoznali vecjo interhemisferno cis-
to, odsotnost kaloznega korpusa, raz-
Sirjena stranska ventrikla in povecano
cisterno magno. Na dan sprejema je Se
pred predvidenim magentnoresonanc-
nim slikanjem (MRI) prislo do spontane-
ga zacetka poroda in rodili sta se vitalni
nedonosenki, ki sta bili zaradi nezrelo-

sti premesceni v enoto za intenzivno
terapijo (EINT). Potek zdravljenja in
razvoj dvojcice A sta bila brez poseb-
nosti. Dvojcica B poleg pogostih tezav
zaradi nedonosenosti vecjih zapletov
ni imela. V nevroloskem statusu smo
ugotavljali zniZzan tonus trupa in opo-
zicijo palcev rok. MRI je pokazalo obse-
Zne malformacije mozganov v smislu
Aicardijevega sindroma. Zaradi suma
na ta redek sindrom smo se posveto-
vali s klini¢nim genetikom. StarSe smo
seznanili z moZnostjo prostovoljnega
testiranja za ugotavljanje drugih vzro-
kov, povezanih s klini¢no sliko prei-
skovanke. Z njihovo privolitvijo smo
opravili sekvenciranje celotnega ekso-
ma v trio zasnovi (starsi in dvojcica B),
s katerim v preiskovanih genih nismo
potrdili prisotnosti patoloskih genet-
skih sprememb. Deklica je zdaj stara
eno leto. Kmalu po odpustu so se razvi-
liinfantilni spazmi, zato prejema antie-
pileptike, uZiva ketogeno dieto in izvaja
nevrofizioterapijo.

Aicardijev sindrom je posledica napak
v embrionalni nevrulaciji. Klini¢na sli-
ka je raznolika in vkljucuje nevrolo-

Ske, oftalmoloske in telesne znake.
Diagnozo postavimo s klasi¢no triado:
odsotnost kaloznega korpusa, horiore-
tinalne lakune in infantilni spazmi.

Zakljucek

Aicardijev sindrom je huda genetska
nevrorazvojna bolezen. Ginekolog
porodnicar z UZ preiskavo ploda najde
znacilne spremembe, ki jih lahko potr-
dimo z MRI ploda. Vodilo pri odlo¢anju
o nadaljnjih postopkih je Zelja otroko-
vih starSev.

Kljucne besede: Aicardijev sindrom,
cista, ultrazvok, magnetna resonanca,
neonatologija.
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