Goldenhariv syndrom

Synonyma: oculoaurikuldrni syndrom, OAV (oculus, auris, vertebra), okuluaurikulovertebralni dysplazie, facioaurikulovertebralni
sekvence (FAV), hemifacidlni mikrosomie.

Pojmenovan po americkém o¢nim lékafi belgického plvodu Mauricovi Goldenharovi!!

Geneticka podstata

= OMIM: 164210 (http://omim.org/entry/164210).

= Dédi¢nost: vétsina pripadl je sporadickych, popisovana dédi¢nost je
autozomalné dominantni, dfive popisovany i pfipady autozomalné

recesivni dédi¢nosti.l2!

Charakteristické znaky

mikroftalmie;
kongenitalni katarakta;
preaurikularni pistéle;

makrostomie;
anomalni postaveni zub;

anomalie Zeber a obratld.

Odkazy

Reference

mozna i atrézie usniho vchodu;
jednostrannd hypoplazie oblic¢eje;

celkové zaostani v psychickém vyvoji;
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