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Syndrom kociciho kriku

Geneticky podminéna choroba zplsobend
strukturdlni aberaci

K hlavnim projevim patfi plac pripominajici
koci¢i mnoukani zplisoben abnormalitami ve
vyvoji hrtanu (plac¢ ustupuje do cca 2 roku
Zivota)

Dité se rodi s nizkou porodni hmotnosti
vahou, hypotonii, ¢asto spojenou s potizemi
pfi sani a polykani. Proto muze dité hlre
prospivat a dostavuji se i ¢asté dychaci obtize
komplikované respiracnimi infekcemi

Casto jsou pfidruzené i srde¢ni vady-
ventrikularni septalni defekt (defekt
komorového septa), atrialni septdlni defekt,
(defekt sinového septa) oteviend arteridlni
ducej, Falotova tetralogie

U postiZzenych se vyviji stredné tézka event.
tézka psychomotorickd i mentalni retardace

Typické priznaky:

Nizka porodni vaha- hmotnost

Hypotonie

Mikrocefalie

Retardace rlstu

Hypertelorismus -nadmeérna vzdalenost oci
Epikanty - kozni rasy zahyb hornéiho viacka
prekryvajici vnitfni koutek oka

Siroky nos

Mésickova tvar- rlstem se prodluzuje a
protahuje

Doll stocené ustni koutky
Mikrognatie

Nizko polozené usi

Kratké prsty



Strukturni chromozomova subtelomericka aberace, delece
nebo mikrodelece mikrodelecni vada ??? Mikrodelecni
syndrom??? — formulace??

Uplna ¢&i ¢asteénd delece kratkého raménka 5. chromozomu
— zavaznost dle rozsahu delece

80% de novo

zbytek zdédéna po rodici, ktery mél aberaci v balancované
formeé- translokace je tedy vyvazena a mnozstvi gen.
materialu se nezmeénilo — formulace??

20 % v dusledku balancované nebo nebalancované VCA u
rodice

Typické projevy diky deleci regionu 5p15.2 = ,,cridu
chat critical region”

(obsahuje geny pro proteiny Semaforin F a §-catenin- ty maji

funkci také v nervovém systému)



RIZIKO OPAKOVANI STEJINEHO ONEMOCNENI PRO
PRIBUZNE:

Pravdépodobnost, ze dite, jehoz matka nebo otec ma
odpovidajici vyvazenou translokaci, se narodi s CDCsy je
50 % (80% translokaci je paternalniho ptivodu)
PREVALENCE: 1: 50 000 deti, Castéji sou postizeny zeny



Lécba

* Neexistuje zadna kauzalni terapie, ktera by ovlivnila formovani syndromu, |éCi se jen
symptomaticky

* Nékteré projevy je mozné terapeuticky ovlivnit

* \/¢asna rehabilitace a poradenstvi zlepsuji progndzu

* Mentalni retardace a poruchy chovani si vyzaduji individualni pristup a specialni
pedagogickou péci. Vzhledem k tizi dusevniho postizeni je jakakoliv socializace a
sebeobsluznost nemocného vyrazné omezena

* Rozhodujici je fyzio- a ergoterapie uz v pocatec¢nim stadiu

* \V¢asna a dlouhotrvajici logopedicka péce

e Zaméreni na rozvoj mentalnich a pohybovych schopnosti

* Rozvoj chrupu je mozné lékarsky sledovat a ve spravnou dobu terapeuticky ovlivnit
e Jiné vyrazné vady (napf. srdecni) chirurgicky apod.

* Profylaxe spociva v odpovidajicim riziku pfi aplikaci prenatalnich diagnostik. Uspéch
stanoveni diagndzy v pribéhu téhotenstvi, poskytuje moznost indikovat preruseni
téhotenstvi — nerozumim !



Diagnostika

- Pouzivaji se metody cytogenetiky a molekularni cytogenetiky
Prenatdlné:
* Plodova voda - odbér metodou amniocentézy — 12.-14.tyden gravidity

» Biopsie choriovych klkti nebo placenty — 1.a 2.trimestr
* (Pupecnikova krev — 20.tyden)

Konvencni cytogenetické vysetreni + metoda FISH (fluorescencni in situ
hybridizace) s uzitim lokus specifické sondy k danému kritickému regionu anebo
detekce mikrodelecnich syndromii a vySetreni subtelomerovych prestaveb
metodou MLPA (Multiplex ligation-dependent probe amplification).
Pripadné array-CGH

Kdy mame prenatalné moznost zachytit tento syndrom???

Postnatadlné:

e Charakteristické klinické pfiznaky ditéte (specificky plac, dalsi fyzické znaky)

* Stanoveni karyotypu z periferni krve — analyza chromozomu T-lymfocytd + FISH,
MLPA, array CGH

Preimplantacné
Cilena preimplantacni geneticka dq.




e Zivotni progndza zavisi na stupni hypotonie a
stupni srdecni vady, ktera je u 33% pacientu

* Klinicka prognoza zavisi na rozsahu delece

* je neprizniva, 1Q kolem 30), presenilni projevy
se zachou objevovat jiz kolem 20. roku



Etické a pravni aspekty

Vysetreni dobrovolné
Vzdy dle prani rodiny
Dle platnych zakonu
Genetické poradenstvi
Nedirektivni pristup

Snaha o maximalni informovanost rodiny



Dékujeme za pozornost

Doplnéni RG
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