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GEN

® Stru

o XY

ETICKA PRICINA POTIZI

kturni chromozomova aberace - delece

subtelomerického useku na p raménku 4.
chromozomu

® Nachazi se na 4p16.3

® Pokud je delece mensi nez 3.5 Mbp ma za
nasledek lehci formu syndromu Pitt- Roger-
DanksUv syndrom




STRUCNY KLINICKY POPIS PROJEVU
ONEMOCNENI

® Jednotlivci maji v ruzné mire vyjadreny nasledujici priznaky:
Pomaly rust pred i po narozeni
Tézka vyvojova i mentalni retardace
Microcefalie
Srdecni vady
Rozstép rtu nebo patra
Epikantus, Ptosis
Kapri Usta, Zobakovity nos
Hypertelorismus
Hypotonie
Epileptické zachvaty
Hypospadie, Kryptorchismus
Pes equinovarus

o 35% umira do 2 let, dle miry postizeni az 20-40 let




MOZNOSTI GENETICKEHO
VYSETRENI- PRENATALNE A
POSTNATALNE

@ Ultrazvukové vysetreni

® Neinvazivni test PrenatalSafe (z periferni krve matky,
nadstandartni, cenové narocné, neni stoprocentni zachyt)

® Indikace genetického vysetreni:
Vyskyt balancované translokace u jednoho/obou rodicu
Zvyseneé riziko onemocnéni (napr. vyskyt WHS v rodiné)
Patologicky nalez pri ultrazvukovém vysetreni

® Moznosti genetickeho vysetreni:

o Chromozomova analyza (cytogenet. vysetr.)
o FISH (mikrodelece)

o MLPA

o Array-CGH




MOZNOSTI GENETICKEHO
VYSETRENI- PRENATALNE A
POSTNATALNE

® K prenatalnimu vysetreni se vyuziva:
Periferni krve matky, plodova voda, vzorek
choriovych klku placenty

® K postnatalnimu vysetreni se vyuziva: ster
bukalni sliznice, krev ditéte




RIZIKO OPAKOVANI PRO PRIBUZNE
PACIENTA

® 85-90 % procent mutaci vznika de novo
® Zbylych 10-15 % pripadu - jeden z rodicu je
nositelem balancovane translokace

A




PREVALENCE ONEMOCNENI V
POPULACI

® 1:50 000
® 2x Castéji u zen




MOZNOSTI LECBY

® Komplexni lécba syndromu WHS neexistuje

® Odviji se od jednotlivych potreb pacientu

® Vazne organove vady vyzaduji chirurgicke
reseni

® Zachvaty se resi antiepileptiky napr kys.
Valproovou aj.

® Problemy s vyzivou vyzaduji vysoko
kalorickou umeélou vyzivu podavanou pomoci
PEG

® Fyzioterapie, logopedie, ergoterapie,
psychologie




PREVENTIVNI OPATRENI

® Preimplantacni geneticka diagnostika
(biopsie embrya)

@ Darcovska spermie/vajicko

® Vysetreni choriovych klku (10-13 g. t.),
amniocenteza (16-18 g. t.), kordocentéza(od
20g. t.)

® Ultrazvuk plodu (mikrocefalie, srdecni vady,
pedes aequinovares....) -




ETICKE A PRAVNI ASPEKTY

® Geneticka indikace ukonceni tehotenstvi do 25.
tydne
® Zdravotni indikace - uprednostnovano zdravi matky
® Eticke aspekty:
Dostatecna informovanost obou rodicu ohledné vsech
moznych rizik
Geneticke poradny

Informovany souhlas s genetickym vysetrenim a
invazivnimi zakroky

Nevyvozovat zavery z pomocnych testu (viz PrenatalSafe
- nutnost ovéreni invazivnimi metodami)

Vylouceni natlaku na rodice pri rozhodovani




ZDROJE

® http://www.prenatalsafe.cz/

® http://www.wikiskripta.eu/index.php/Wolf%
C5%AFv-Hirschhorn%C5%AFv_syndrom

® www.alfabet.cz/informace-o-typech.../52-
wolfuv-hirschhornuv-syndrom
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