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Bartov syndrom asociovany s epidermolysis
bullosa junctionalis a s atréziou pyloru.
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SOUHRN

Bartov syndrém, v literatdre znamy aj pod akronymickym nazvom CLAS (Congenital Localised Absence of Skin), prvy raz opisal Bart v roku 1966 ako vrodené
lokalizované chybanie koze, epidermolysis bullosa congenita a nechtové abnormity. V prispevku autori prezentuju makroskopicky aj histologicky nélez
nekroptického pripadu novorodenca s Bartovym syndromom, s epidermolysis bullosa junctionalis a s atréziou pyloru, ktory zomrel po 17 dioch od narodenia

a 13 dnoch od operdcie stendzy pyloru.
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Bart’s syndrome associated with epidermolysis bullosa junctionalis and with pyloric atresia

An autopsy case report

SUMMARY

Bart’s syndrome, in literature also known under the name CLAS (Congenital Localised Absence of Skin), first described by Bart in 1966 as congenital localized absen-
ce of skin, epidermolysis bullosa congenita and nail abnormalities. The authors present a macroscopic and histological findings of a newborn with Bart's syndrome,
with epidermolysis bullosa junctionalis and atresia pylori, who died 17 days after birth and 13 days after surgery for pyloric stenosis.
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Bartov syndrém (BS) je patologickd kombindcia tkanivovych
zmien, ktora sa prejavuje bul6znou chorobou koze typu epider-
molysis bullosa (EB), nechtovymi abnormitami a najma lokalizo-
vanym chybanim rozli¢ne velkych ostrovcekov koze. V literatire
sa uvadza ako extrémne zriedkavé ochorenie (1). I[de o autozémo-
vo dominantnu chorobu, ktorej podstatou je mutacia v exéne 73
COL7A1, spbésobujuca u postihnutych jednotlivcov nahradenie
argininu glycinom v ,triple-helical domain” kolagénu typu VII.

OPIS PRIPADU

Klinicky nalez

I8lo o chlapca z prvej gravidity, rodinna anamnéza bola bez
pozoruhodnosti. Zaciatok prenatdlnej diagnostiky bol od 10.
tyzdna gravidity, matka bola vysetrena sest raz. Priebeh gravidi-
ty bol do 34. tyzdna bez komplikacii. Nahle bola diagnostikova-
na parcidlna abrupcia placenty a vykonané vybavenie plodu per
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sectionem caesaream. PopOrodnd adaptacia novorodenca bola
dobra, Apgarovej skére 10/10/10 b, pérodnd hmotnost 2 000 g,
dizka 44 cm. Na pravej dolnej konéatine bol pritomny rozsiahly
defekt koZe od kolena az na dorsum pedis.

Okrem najvacsieho defektu sa postupne na fragilnej a tenkej
kozi v rozli¢nej lokalizacii vytvarali pluzgiere a plochy ran, najma
po manipulacii s dietatom. KoZny nalez bol predbezne uzavre-
ty ako EB. Na nechtoch dolnych koncatin boli zaznamenané
dystrofické zmeny ako praskliny, strata transparentnosti nechto-
vej platnicky a jej Skvrnitost.

Dalsimi znazorfiovacimi a klinickymi vy3etreniami sa zistil
kompenzovany ventrikuloseptalny defekt srdca a atrézia pylo-
ru. Na Stvrty den Zivota sa realizovala laparotémia s resekciou
atretickej Casti pyloru a s ndslednou anastomézou duodena. Vy-
kon bol ukonéeny reviziou operacnej oblasti. Pooperacne die-
ta vyzadovalo umelu plucnu ventilaciu. Postupne bola zistena
pozitivnha hemokultira na dva druhy stafylokokov a progresia
bolestivych reakcii dietata. Na deviaty pooperacny den sa stav
pacienta zhorsil, pri minimalnej manipulacii reagoval spazmom
a vyznamnou desaturdciou. Napriek kontinudlnej resuscitacnej
liecbe nastupilo multiorgdnové zlyhanie a rozvrat vnutorného
prostredia. Vo veku 17 dni dietata osetrujuci lekar konstatoval
exitus letalis.

Nekropticky nalez

Koza bola na celom tele fragilna, poskodzovala sa aj pri naj-
jemnejsej manipulacii. Na koncatinach, chrbte a hlave boli po-
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