Syndromy podminéné aneuploidii autosomu

Jako aneuploidie oznacujeme ztraty (monosomie) nebo prebyvani (jednoho ¢i vice) chromosom@ v genomu bunky.
PFi¢inou mUze byt porucha déleni (nondisjunkce) homolognich chromosom{ v I. zracim déleni nebo chromatid ve
Il. zracim déleni.

Downuv syndrom ¢ N K W
Nachazime karyotyp 47,XX nebo XY + 21 (trisomie chromosomu 21). Klinicky poprvé }I';, “; 1i, WOR A
popsan Dr. Langdonem Downem (1866), ale molekularné aZ Lejeunem (1959) 8 o b B2 ;
‘I!‘ “u‘ thl !1' lnl iul

= vyskyt: 1:600 - 1:800 narozenych déti Bou et L1

= vyrazna zavislost na véku matky v dobé porodu

= prenatdlné v CR detekovano 65-70% pfipadl a neukon&enych t&hotenstvi je &¢m dal
vice

Karyotyp Downova
syndromu

Klinicky obraz

= vyrazna svalova hypotonie u novorozenc(

= brachycefalie

= Siroky, plochy oblicej, Sikmé ocni Stérbiny, epikanty (kozni rasy, premostujici vnitini koutek oka), Siroky koren

nosu, velky jazyk a anomaélie zub{

50% jedincl palmarni (opici, ¢tyrprsté) ryhy na dlanich (u normaini populace 2-3%)

prsty na rukou jsou kratké a Siroké, malicky rohlickovité (klinodaktylie) s kratkym stfednim ¢lankem

Sirokd mezera mezi prvnim a druhym prstem na nohou

postava mensi, kolem 150 cm

psychomotorické retardace rlzného stupné

1Q byva v rozpéti 25-75, prdmérné 40-45

spolec¢ensky dobre adaptabilni a diky lepsi zdravotni péci se dozivaji 50-60 let (schopnost Iécit infekce,

nadorova onemocnéni, vrozené srdec¢ni vady i vyvojové vady dalsich orgadnl - maji k nim sklony a dnes je

Ize operovat)

= U vétSiny dospélych v pozdéjsim véku Alzheimerova choroba - efekt tfeti ddvky genu na chromosomu 21 -
gen pro amyloidni prekurzorovy protein

= plodnost velmi snizena, hlavné u muzd

= U Zen pripady gravidity ¢astéjsi, u muzd témér nulova plodnost

= riziko postizeni potomkt rodi¢d s Downovym syndromem je obtizné vzhledem k poctu stanovit, ale jsou i
pripady déti zdravych

Typy Downova syndromu

- prosta trisomie chromosomu 21 (95%)
- translokacni forma trisomie 21 (4-5%)
- mozaicismus trisomické a normalni linie (1%) - jedinci mivaji obecné mirnéjsi projevy Downova syndromu

{2 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Downdv syndrom.

Edwardsuv syndrom

Karyotyp: 47,XX nebo XY + 18 (trisomie chromosomu 18). Progndza jedincl s trisomii chromosomu 18 je
$patna, vzacné se dozivaji nékolika mésicd az jednoho roku. PostiZzeni jedinci byvaji v 80% zenského pohlavi,

PV v

= vyskyt: priblizné 1 : 5000 zivé narozenych déti

= piimo souvisi s vékem matky
= vétsina takto pocatych plodd je spontdnné potracena

Klinicky obraz

tézkd psychomotoricka retardace a neprospivani

vrozené vyvojové vady ledvin a srdce

mikrocefalie a prominujici zahlavi

ustupujici brada, nizko nasedajici malformované boltce

charakteristické drzeni prstu v sevienych péstich s kfizenim druhého prstu pres treti a patého pres Ctvrty
nehty byvaji hypoplastické

0 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Edwardsdv syndrom.
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Patauliv syndrom K @3 A 5{

EER A
Karyotyp je 47,XX nebo XY + 13 (trisomie chromosomu 13). Ma nejhorsi prognézu z “} "EI ﬂ i‘ :: ET
téchto tFi syndromu - doziti 1 mésice po narozeni maximalné. W oBdw K
= vyskyt vzacnéjsi- 1 : 10 000 ,L_:, o
Klinicky obraz SK;;)(;??;EUU Pataova

téZzka mentalini i rstové retardace

zdvazné malformace CNS, holoprosencephalie

malformace odi, které mohou splynout v jedno nebo i zcela chybét
kraniofacidlni dysmorfie s tézkymi rozstépy patra a rtu

usni boltce malformované a nizko posazené

pritomny vrozené vady srdce a urogenitalu

postaxialni polydaktylie hornich i dolnich koncetin

£ Podrobnéjsi informace naleznete na strance Pataudv syndrom.
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