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Co je to Williams-Beuren
syndrom?

vzacné multisystémove onemocneéni
(incidence 1 z 10 000 novorozencu)
ovliviujici rast ditéte, jeho fyzicky
vzhled a rozvoj kognitivnich funkci

Williams Syndrome Around the World

zarazeni: > i L |
STR U KTU R N II AB E RACE Austr;'ilia United States United Sta'c\cz-s;1
(mikrodelecni syndromy)




Jak vznika?

* intersticialni deleci dlouhého raménka na
materském/otcovském chromosomu ¢. 7
(7911.23)

» prakticky ve vsech pripadech DE NOVO —
nereciproky crossing over v profazi
|.meiotického déleni — pri vyvoji gamet

 vetSina dospélych s WBS se rozhodne
nereprodukovat (maji 50% Sanci, Ze se jim
narodi stejné postizené dité) - pripady
familiarniho vyskytu velmi vzacné
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In equal crossing over, the entire segment of allele A switches
places with the entire segment of allele B, But in unequal crossing
aver, only part of B switches places, leaving the rest behind to add
to the length of B, The result is a shorter (contracted) segment B
on chromosome 44 and a |larger {expanded) segment comprised of
all of A and part of B on chromosome 4B,




Jak se projevuje?

* CHARAKTERISTICKA FACIES: - vyrazné suprapalpebralni valy

- plné, napadné vyduté tvare

- silné rty, velka Usta
- antevertované nostrily
- irides steliatae

- abnormalni dentice




SKRITKOVITY OBLICEJ — ELFIN FACE



CEVNIi STENOzY v rizné mire = delece genu ELN, ktery leZi v regionu fidicim syntézu elastinu
- typicka SUPRAVALVULARNI AORTALNI STENOZA
= dispozice k infarktim a arterialni hypertenzi (jiz v détstvi)

DALE VARIABILNi FENOTYP:

* HYPERKALCEMIE U novorozencU

* lehka Ci stredné tézka MENTALNI RETARDACE (1Q: 35-70)- delece genu fidiciho syntézu
enzymu nutného pro spravny vyvoj mozku

e Casta hyperaktivita, poruchy uceni pri skolnim vzdélani
* povaha: velmi pratelska, komunikativni, spolecenska
» dobre si pamatuji osoby a mista

* rec: silna stranka nemocnych
mluveny projev je gramaticky spravny, srozumitelny, silné emotivni
prevazuje expresivni slozka nad receptivni
mluvi radi a hodné



Jak je mozne potvrdit diagnozu?

N , delece cca 1,5 milionu bp
* klinicka diagnoza kédujicich 26-28 genl

* genetické vysetreni
1. zakladni cytogenetické vysetfeni: 46, XY = normalni karyotyp
2. molekularni cytogenetika:

FISH (fluorescence in situ hybridization)

* vyuzivame lokus specifickou sondu hybridizujici s genem ELN: pfitomen normalni chromozom 7 ﬁz hybridizacni
signdly — ELN + specificky kontrolni gen) a chromozom 7 s deleci (jen kontrolni hybridiza¢ni signal)

e 46, XY.ish del(7)(q11.23911.23)(ELN-)
ARRAY CGH (array comparative genomic hybridization)
Material k vysetreni:
Postnatdlnée- lymfocyty periferni krve
Prenatadlné- CVS- po 10.t.g.
buriky plodové vody-AMC 16.-20.t.g.
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Je mozne jej leCit?

kauzalni Iécba neexistuje

1. sledovani pacienta

(pravidelné kontroly u praktického lékare (kontroly TK,
funkce ledvin,zachyt skoliozy a kloubnich obtizi) a pak u
rlznych specialistU (kardiolog, nefrolog, ortoped.....)

2. farmakoterapie

(hypertenze, osteopenie, hypothyreoidismus, glukézova
intolerance, hyperkalcémie)

3. operace

(aortalni stendza, balonkova angioplastika, inzerce
stentu)
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