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Vzhled, charakteristika

- nizky vzrust (neproporcionalni trpaslictvi)
- zkracené proximalni ¢asti koncetiny
- normalni délka trupu
- cefalomegalie, klenuté celo,
vpadly koren nosu
- dysfunkce Eustachovy tuby
- kyphosis a lordosis zad, spinalni sten6za



Vzhled, charakteristika

valgbdzni a varozni uchylky (postaveni)
kolenniho kloubu

hydrocephalus

nizsi relativni vitalni kapacita plic, uzsi
dychaci cesty, respiracni infekce, sleep apnoe
GE reflux

inteligence, délka Zivota ani reprodukéni
schopnosti nejsou ovlivnény






V/NVe

Geneticka pricina

- aktivacni (GoF) mutace v genu pro FGFR3

- 4p16.3

- FGFR3 vysoce zakonzervovany — negativni
regulace rustu

- 2 mutace:
- ¢.1138G>A (98%)
- ¢.1138G>C (2%)



Riziko opakovani

- AD, 100% penetrance

- 80% nova mutace
(paternalni alela) o

- 1:15000 - 40000

- homozygotni forma i n i
je letalni

- defektni spermatogeneze




Vysetreni

- Kklinicke vySetreni

- zobrazovaci metody (RTG, CT)

- rodinna anamnéza

- prenatalne UZ

- molekularneé genetické testovani (FGFR3) —
vzdy pro potvrzeni klin. dg. na molekularni
urovni

- prinejasném/atypickém klinickém nalezu



Prenatalni diagnostika

high-risk pregnancy - alespon jeden rodic s
achondroplazii

- amniocentéza (15.-18. tt.)

- odbér choriovych klku (10.-12. tt.)

- Pripadné PGD

low-risk pregnancy - rodiCe nepostiZeni

- ultrazvuk (2D/3D)

- pri podezreni amniocentéza

- neinvazivni, z fetalnich bb DNA v plasmé krvi matky



Léc¢ba & prevence

- symptomaticka

- chirurgické prodluZovani koncetin (od 6 let)

- rustovy hormon (GH) s nejistym efektem

- hydrocephalus - ventriculoperitonealni
shunt

- 1zké dychaci cesty - adenotonsilektomie az
tracheostomie



[.écba & prevence

- lécba infekei stredniho ucha
- spinalni stenoza - laminektomie

Prevence primarni:

- otec by nemeél byt starsi 45 let ‘

- partner normalni vysky
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LiCi PRIBEH VEDCE, KTERY ZASVETIL SVUJ ZIVOT STUDOVANI GENETICKE PORUCHY, JEZ TEZCE
POZNAMENALA JEHO SAMOTNEHO. BENEDICT LAMBERT JE NEJEN TRPASLIK, ALE TAKE VZDALENY
PRIBUZNY SLAVNEHO GENETIKA GREGORA MENDELA, V ROMANU SE TEDY — PODOBNE JAKO VE

SKLENENEM POKOJI — OBJEVUJE | RADA CESKYCH, RESPEKTIVE MORAVSKYCH REALII.

Doplnéni RG

mendeliv trpaslik
simon mawer
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