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= Ataxia teleangiectasia (AT)
(Syndrom Louis - Baroveé)

Nijmegen Breakage syndrom (NBS)
Fanconiho anemie (FA)

Bloomiuv syndrom (BS)
Wernertv syndrom (WS)
Xeroderma pigmentosum (XP)
Syndrom ligazy IV (LIGIV)

- Autosomalné recesivné dédicna onemocnéni
- Podminéné mutacemi v jednom nebo vice genech

- Vysoky podil heterozygott v populaci
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Klinicke projevy a

laboratorni nalezy

- Poruchy enzymu odpovidajicich za reparaci DNA (ligaza I, I,
helikadza I, Il, topoizomeraza I)

- Porucha genomovée stability (vysoky pocet chromosomovych i
chromatidovych zlomu i spontanné, dramaticky se zvysSujici po
expozici mutagenum, zvySena vymeéna sesterskych chromatid u
Bloomova syndromu)

- Hypersenzitivita k nékterym genotoxickym latkam (alkylacni latky),
UV a ionizujicimu zareni
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Klinicke projevy a

laboratorni nalezy

Multisystémove poruchy (vrozeneé vady)

Rustova retardace

Poruchy imunity (opakujici se infekce)

Poruchy pohlavniho vyvoje a zrani

Kozni pigmentace a depigmentace, které pfedchazeji nastupu
malignity

Vysoke riziko vzniku malignit u homozygotu i heterozygotu
(Iecba malignit s ohledem na hypersenzitivitu k mutagenam)
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