Mukopolysacharidéza

Mukopolysacharidéza (MPS)
MPS je disledkem poruchy metabolismu
sacharidu.

Jde o poruchu nekterého z enzymu
podilejiciho se na pfeméné
mukopolysacharidd na latky, které by mély
byt z téla odstranény.

Vlivem nartstajiciho hromadéni
meziproduktti latkové vymény dochazi
nartstajicim projeviim

onemocnéni s postupujicim vékem.

MPS se vyskytuje v sedmi rtiz-
nych formach a vSechny,
kromé MSP 11, jsou dédi¢né
(autosomaln¢ recesivng).

Projevy MPS

Jednotlivé formy mukopolysacharidosy se
od sebe 1isi v typu chybéjiciho enzymu a
hlavné ve svych projevech.

MPS I — Hurler, Hurler/Scheie, Scheie
syndrom

MPS II — Hunter syndrom

MPS III — Sanfilipo syndrom

MPS IV — Morquio syndrom

MPS VI — Maroteaux-Lamy syndrom
MPS VII - Sly syndrom

MPS I — Hurler, Hurler/Scheie, Scheie
syndrom

Sy Hurler (téZsi forma):

TéZce nemocné déti.

rust se vétSinou koncem 1. roku zpomali a
ustane ve véku okolo 3. let.

Inteligence je omezena, dochazi ke stfadani
do mozku.

Dité jiz naucené postupné zapomina.
Vzhled je nezvykly, hlava velka, nos Siroky
a plochy, jazyk zvétseny, taktéz bricho,
typicka je charakteristicka chiize, jakoby
tézka a zeSiroka.

Velmi ¢asté jsou problémy s dychanim,

zangty plic.
Podle miry postizeni je omezena i délka
zivota.

MPS I — Hurler, Hurler/Scheie, Scheie
syndrom

Sy Scheie (leh¢i forma) - inteligence je
normdlni, frekvence 1:500 000, vyska 150
cm a vice. Postupné vSak dochazi k
nejriuzngjSim postizenim kloubt, jejich
pohyblivost je omezena. Ve star§im véku
mohou déti trpét znacnymi bolestmi.

Sy Hurler/Scheie - inteligence neni vyrazné
poskozena, jsou patrna tézka postizeni
télesna.

Frekvence vyskytu

1:115 000.

MPS I — Hurler, Hurler/Scheie, Scheie
syndrom

Vsechny typy maji v rizné mife vyznaceny
nasledujici patologické priznaky:

Casté rymy s vytokem,

zvétSeni nosnich a krénich mandli,
deformace hrudniho kose, dychaci problémy,
postizeni chlopni a srde¢ni svaloviny,

byva vysoky krevni tlak,

Casté jsou problémy ocni - zkaleni rohovky
¢i zeleny zakal a poruchy zraku,

vétSinou byvaji poruchy sluchu,

zvétSeni jater a sleziny, Casté kyly.

MPS I — Hurler, Hurler/Scheie, Scheie
syndrom

Neziidka, vidime zazivaci problémy,
Casté prijmy, deformace obratlii, omezeni
hybnosti kloubt,

ruce jsou kratké a Siroké s tlustymi prsty,
nechybi vykloubeni kycelnich kloubt, pii
chiizi jsou koncetiny ohnuté.

Rty odulé, jazyk zvétseny.

Pozdgji ¢asté zaskakovani, zvraceni.
Jednou z moznosti 1écby se jevi
transplantace kostni diené.

Délka doziti u sy Hurler je cca 10 - 12 let. U
syndromu Scheie i1 n¢kolik desitek let.



MPS 1II — Hunter syndrom

Princip dédi¢nosti je odli$ny od ostatnich
typu.

Je vazan na pohlavi - pokud je matka
prenaseckou, existuje 50% riziko, ze
narozeny chlapec bude postizen a polovina
dcer bude prenaseckami.

Rist - max. vyska 120 - 140 cm.

Stupeii intelektu je rizny, ovSem postupné
dochézi k jeho ztrate.

Vzhled je typicky - velké hlavy s
vystouplym ¢elem, krk kratky, nos Siroky,
rty silné, jazyk zvétSeny. Problémové oblasti
jsou nos, krk a hrudni kos a z toho
vyplyvajici ¢asté rymy, dychaci potize (i
vlivem deformit hrudniho kose), nechybi
srde¢ni komplikace.

MPS II — Hunter syndrom
Opét typické jsou zazivaci obtize, kyly,
zvétseni jater a sleziny.

Ptitomno je zakiiveni patete a deformity
kloubt. Velmi Casté zanéty usi a poruchy
sluchu. Zuby jsou malé a s mezerami, ¢asté
je slinéni. Pokozka zesilena, poruchy
termoregulace.

MPS II — Hunter syndrom

Délka zivota je riiznd, u té¢zSich forem max.
15 let. V prvnich letech jsou tyto déti
nadmérné aktivni, silné a veselé. Miluji

divoké hry.

Pozvolna nastava piechod

ke klidnéjsimu obdobi,

ztrata fyzickych a psychickych
sil.

MPS III — Sanfilipo syndrom — typ A, B,
C,D
V prvnim obdobi (pfedskolni):

dité pouze zaostava,

jsou socialné méné prizpusobivejsi,
vzhledem k témét k normalnimu vzhledu je
diagndza stanovena vétsinou velmi pozde.
Druha faze:

vyznacuje se extrémni hyperaktivitou,
neklidem, poruchami chovani, déti vse
kousou a ni¢i, mizi fe¢, typicka je porucha

spanku.

Mnohé déti spi

i nékolik mésicu
pouze nékolik malo —
dvé az Ctyii hodiny
denné.

Vétsinou prestanou
chodit na

zachod —

jsou inkontinentni,
nosi pleny.

Treti faze:

dité se zklidni, je pomalejsi, nejisté pfi chizi,
pada.

Postupné ztraci schopnost chodit.Nasleduje
oslabeni polykacich schopnosti, dité musi
byt krmeno sondou.

Déti dosahuji téméi normalniho vzristu, u
tohoto typu se projevuje nejméné telesnych
zmén.

Srdce a o&i nejsou poskozeny. Casté jsou
poruchy sluchu, stievni obtize - prijmy a téz
pozdéji zachvaty kiei. V poptedi je rychle
pokraéujici porucha inteligence. Casté
zaskakovani, duSeni.

Velkym problémem je zna¢na hyperaktivita
a nespavost. Postupné je dité odkazano na
invalidni vozik a krmeni sondou. Primérny
vek doziti je 14 let.

MPS 1V — Morquio syndrom

Kolem 8. roku véku déti pfestanou rist.
Vyraz obli¢eje pozménén - nos zplostély,
kratky krk. Inteligence normalné rozvinuta.
Rust patefe vyrazné omezen, hrudni kos se
vytlacuje smérem doptedu a vznikaji dychaci
problémy.

Srdecni obtiZe nastupuji pozdéji, biicho je
vystouplé, byvaji kyly. Patet se vychyluje.
Velké jsou zmény kréni patefe s vychylenim
obratli a moznosti Gitlaku michy az s
moznosti ochrnuti. Kolena jsou do "X",
kotniky vbocené dovniti.

Casté vykloubeni ramennich a ky&elnich
kloubt. Ruce zvétsené a deformované.
Casto dochazi ke ztraté sluchu. Je porucha
vyvinu zubni skloviny a Casta kazivost. Péce
v dnes$ni dobé umoznuje doziti se vyssiho



veéku.

MPS VI — Maroteaux-Lamy syndrom
Velmi fidka forma

ve Spole¢nosti pro MPS v soucasnosti neni
zadné dité¢ nemocné touto formou.

Ale dvacetileta Andrea z Rakouska trpi touto
nemoci!

MPS VII - Sly syndrom

Télesna vyska vétSinou 105 - 140 cm.
Inteligence nebyva zasazena. Mnohé déti
jsou naopak obzvlasté rozumoveé nadany.
Vzhled u tézsich forem - vétsi hlava na
kratkém krku, plochy nos, vtazena ramena,
zvétsené biicho. Vyrazné ochlupeni. Pozdéji
Casto postizeni srdce. ZvétSeni sleziny, jater,
castéji kyly. Deformace hrudniku s
poruchami dychani, omezeni pohyblivosti
kloubti, poruchy kycelnich kloubt,
deformity kréni patere. Nékdy poruchy
zraku, Casté poruchy sluchu, Spatné zuby.
Patrné zazivaci obtize - prijmy. Tato nemoc
se projevuje ¢asto ve velmi odlisné intenzité
a neni mozno piedpoveédét, jakého véku se
pacienti doziji.

Velmi vzacné onemocnéni, znami pouze 3
zijici jedinci na svéte. Jeden chlapec Zije v
Ceské republice.

Etiologie a 1é¢ba MPS

Nelze ptesné odhadnout jak je MPS cetnym
onemocnénim.

Pocet nemocnych déti v CR se odhaduje
maximalné na nékolik desitek.

Bohuzel, u¢inna lé¢ba neexistuje, a¢ vyzkum
pokracuje stale doptedu.

Neustalé hromadéni latek

v téle vede u vétsiny typt

onemocnéni k predéas-

nému umrti.

Projevy a diagnostika MPS
Je velmi obtizné odhalit nemoc v jeji
pocatecni fazi.

Dité se vyviji v mezich normy —
bezptiznakové obdobi
(1. faze)

Obtize nastavaji obvykle mezi tfetim az
Sestym rokem zivota (progrese — 2.faze
nemoci).

Jako u vSech chronicky nemocnych déti
s postizenim funkce centralni nervové
soustavy dochazi ke komplikacim
nepfiznivym pro kvalitu Zivota. Tim je
myslena ztrata hygienickych navyku,
hybnosti, komunikacnich dovednosti atd.

Projevy MPS

V druhé fazi se dit¢ zacne zastavovat ve
vyvoji, stava se velmi neklidnym, ztraci
potiebu spanku, je inkontinentni a postupné
u ného dojde k ubytku vSech rozumovych
schopnosti.

Ve tieti fazi nemoc zasahuje pohybovy
aparat - (samostatna chiize _| chlize s oporou
L upoutani na invalidni vozik, na ltizko), k
porucham ristu, pfijmu potravy,

k problémtim s dychanim a srdcem.

Rychlost progrese je zavisla na daném typu
MPS.

V konecna fazi nemoci prestavaji fungovat
organy k zivotu nezbytné a u fady déti
dochazi k imrti mezi 3. a 20. rokem Zivota.

Obcanské sdruZeni

Spole¢nost pro mukopolysacharidosu
http://www.mukopoly.cz

,,Kde neni nad¢je, zbyva laska".
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Prader-Willi syndrom

Prader-Willi syndrom (PWS)
PWS JE KOMPLEXNI GENETICKA

PORUCHA VYZNACUIJICI SE:

MALYM VZRUSTEM,

MENTALNI RETARDACI NEBO
PORUCHAMI UCENI,

NEDOKONALYM SEXUALNIM
VYVINEM,

TYPICKYMI PORUCHAMI CHOVANI,
NIZKYM SVALOVYM TONUSEM,
NEPREKONATELNYM NUCENIM
STALE PRIJIMAT POTRAVU, COZ VE
SPOJENI S REDUKOVANOU

POTREBOU KALORII VEDE K
OBEZITE.
www.prader-willi.cz

Prader-Willi syndrom
PWS byl poprvé popsan lékati Praderem,
Labhartem a Willim v roce 1956.

Porucha ovliviiuje fadny vyvoj nervil a je
charakterizovana nedostate¢nou funkci
hypotalamu (¢ast mezimozku) - urcuje
pocity hladu a nasyceni, produkuje ristové a
pohlavni hormony.

Vyskytuje se s Cetnosti pfiblizné
1:15000 narozenych déti.

Neni mozné tento stav vylécit.

Prader-Willi syndrom

Lidé s PWS se nikdy neciti zcela nasyceni a
maji tedy staly pocit hladu, nadmérnou chut
k jidlu.

Navic k tomuto problému lidé s PWS
potiebuji podstatné méné kalorii (1/3 nez je
bézné) k udrzeni primefené vahy.

Obezita je hlavni pfi¢inou nemoci a smrti
pfi této poruse (vysoky krevni tlak, dychaci
potize, diabetes a jiné problémy).

Poruchy spanku, spankova apnoe.
Podprumeérna inteligence (nejcastéji 1Q
mezi 70 - 80 az LMR).

Poruchy chovani — nachylni k vybuchiim
zlosti, tvrdohlavosti, hadavosti.

Prader-Willi syndrom - etiologie
PWS spojeno s abnormalitou na dlouhém
raménku chromozomu 15.

Spontanni geneticka mutace

delece (zlomeni) - nejcastéjsi (70-75 %
pfipadi) je chybéni kritické ¢asti
chromozomu 15. dédéného po otci



uniparentalni disomie - ve 20-25 % ptipadi
PWS jsou oba 15. chromozomy zdédéné po
matce, misto aby byl jeden od kazdého z
rodica

Dédi¢na froma
mutace - u velmi 1-3% nemocnych
PWS mohou byt ziskany také po porodu,

jestliZe je ¢ast mozku hypothalamus
poskozena po zranéni ¢i operaci.

Prader-Willi syndrom - diagnostika
PWS lze zjistit genetickym vySetfenim:

odbér plodové vody (amniocentéza),
vzorku placenty (biopsie choriovych klki
(CVS) nebo pupecnikové krve
(kordocentéza).

Neékdy mize na pritomnost syndromu
upozornit matka tim, Ze hiie citi pohyby
plodu.

U nékterych déti jsou projevy PWS hodné
napadné, takze 1ékaf miize pojmout
podezieni jiz pii béZzném vysetfeni.
Rozhodujici pro kone¢né uréeni, zda se

0 PWS jedna, je podrobné vySetieni
chromozomi z bilych krvinek
(lymfocytii).

Prader-Willi syndrom - diagnostika

SniZeny svalovy tonus v novorozeneckém a
kojeneckém veku.

Nizka postava do 15 let

Slabsi pigmentace ktize, vlast a oci

Mensi ruce a chodidla

uZz§i horni koncetiny

Prader-Willi syndrom - vzhled
Charakteristické rysy v obliceji:

protahla hlava,
uzky oblicej,
oci ve tvaru mandle,

dolt stocené koutky ust s uzsim
hornim rtem

Prader-Willi syndrom - 1é¢ba
Ristovy hormon (podkozni injekce) —
endokrinologické ambulance
Pohlavni hormony (zahajena v
odpovidajicim véku)
Spravné stravovaci navyky jiz od détstvi
Jist castéji behem dne po mensich porcich
Pravidelny pohyb
Psycholog a psychiatr (jiz od détského
veéku)

PWS nelze v soucasné dobé¢ vylécit, ale
vhodnou 1é¢bou lze zkvalitnit Zivot pacientd
s PWS.

Prader-Willi syndrom

projevy od narozeni do 2 let

Novorozenci postizeni PWS jsou slabi

a mléko saji jen slabé nebo viibec.

Prvni dny po porodu byva nutné jim potravu
dodavat zalude¢ni sondou, zahajeni kojeni
byva jen malokdy bezproblémové.
Kojenci nemaji prvnich nékolik mésict
zajem o krmeni, placou tiSe a vétSinu dne
prospi.

U chlapeckt muze byt napadny malo
vyvinuty genital.

Vyvojové milniky, jako je pocatek sezeni,
stani, chozeni a mluveni, jsou opozdéné,
vétsina déti s PWS vsak tyto dovednosti
zvladne nejpozdéji do péti let véku.

Prader-Willi syndrom
projevy od narozeni do 2 let



Porodni délka i hmotnost déti s PWS muize
byt 0 néco nizZsi neZ u ostatnich
novorozenci.

Néapadné je u nich snizeno svalové napéti,
které se miize se projevit problémy pfi piti.
Nékdy je nutné na pirechodnou dobu podavat
ditéti mléko nebo jinou vyzivu specialni
cévkou piimo do Zaludku.

Pohybovy vyvoj je nutno kontrolovat ve
specialnich ordinacich détské neurologie

a svaly posilovat specidlnim cvic¢enim pod
odbornym dohledem.

Prader-Willi syndrom

projevy od narozeni do 2 let

Svalova hypotonie se béhem prvniho roku
¢astecné upravuje a zrychluje se pohybovy
Vyvoj.

Rovnéz problémy s krmenim ustupuji a dité
zaciné postupné vyrovnavat svou hmotnost.
Rodic¢e by neméli dité prekrmovat, ani

z radosti, Ze koneéné zacalo normaln¢ jist.
Vyska a hmotnost by mély byt porovnavany
se specialnimi tabulkami, protoze nekteré
déti s PWS mohou jiz béhem prvniho roku
zivota napadnéji zaostavat v ristu.

Témet polovina déti s PWS vyZaduje péci
oc¢niho 1ékate pro Silhani.

Prader-Willi syndrom

projevy od 2 do 5 let

V tomto véku se u déti s PWS zpravidla
dokoncuje pohybovy vyvoj, mezi 2. a 3.
rokem jiz bezpecné chodi. Vyvoj feci mize
byt rovnéz o néco opozdén a poruchy
vyslovnosti si ¢asto vyzadaji péci specialisty
(logopeda).

Zacina se objevovat charakteristicky
priznak neustialého hladu. Pokud neni
dasledné dodrZzovan dietni rezim, dité velmi
rychle ptibyva na hmotnosti. Jiz v tomto
véku je nutné vést dité k pravidelnému
pohybovému reZimu. Pohyb navic dokaze
zaméstnat a odpoutat myslenky od jidla. Déti
jsou od piirody soutézivé a zapojeni do
kolektivnich her s jejich vrstevniky jim brani
v izolaci, k niz maji pacienti s PWS casto
sklon. Tendence déti izolovat od ostatnich

a tim je "chranit" maji asto i rodice ve snaze
usnadnit jim zivot.

Prader-Willi syndrom

projevy od 2 do 5 let

Je vhodné neponechavat dité samotné

a preventivné mu zajistit néjakou rukodélnou
¢innost - malovani, modelovani a podobné.

U chlapct by se mél v tomto véku vyftesit
nedokonaly sestup varlat. Pokud neni tprava
polohy mozn4, je 1épe varle odstranit.
Nesestouplé varle je ohrozeno vznikem
maligniho onemocnéni.

Prader-Willi syndrom

projevy 6-11 let

Skolni vykon je &asto nerovnomérny.
Emocni labilita ¢asto vede k vybuchiim
hnévu, tézce udrzi pozornost a maji
kratkodobou pamét.

Doporucuje se spoluprace s PPP.

Lépe zvladnou ¢teni a psani nez pocetni
ukoly.

Pedagogové museji davat pozor na zéky s
PWS, posedlost jidlem je v tomto obdobi
nejvyssi. Dité mlze brat svaciny spoluzakim
apod. Nenechavat jidlo na dostupnych
mistech.

Podporovat pohybovou aktivitu ditéte.

Ceho se vyvarovat u déti s PWS:

Ucitel pouzije jidlo jako formu odmény za
dobré chovani.

Oteviené tfidy — kde je mnoho rozptyleni a
vyzaduje se nezavislost.

Prader-Willi syndrom

projevy v dospivani

Lidé s PWS obvykle nedosahnou plné
sexudlni zralosti a 1¢kaiim jsou znamy jen
jednotlivé ptipady zen s PWS, které porodily
dite.

U valné vétsiny je sexudlni vyvoj opozdény.
Muzi mivaji ¢asto nesestoupla varlata a maly
penis, pubické ochlupeni a vousy jsou fidké
a hlasova mutace nemusi piijit.

U Zen se malo vyviji prsa a menstruace je
nepravidelna. Nedostavuje se pubertalni
rustovy vysvih, takze primérna koneéna
vySka u muzi s PWS je okolo 155 cm a u
Zen 145 cm.

Jak vysku, tak sexudlni vyvoj Ize vyznamné



zlepsit podavanim umélych hormonélnich
pripravki.

Prader-Willi syndrom

projevy v dospivani

Obdobi puberty je vice ¢i méné
komplikovanym obdobim pro kazdé dité.
Nedostatek sebedtivéry u pacientt s PWS
prameni ze siliciho pocitu odliSnosti od
stejn¢ starych jedinct a vede k jejich
uzavirani se do sebe, coz dale zhorsuje
komunikaci dospivajicich s okolim.

Zatimco se jejich vrstevnici zacinaji ¢astecné
osamostatiiovat, u adolescentii s PWS to
predstavuje nemaly problém. Cilem
vychovnych procesit by mélo byt
pokracovani v nacviku praktickych ikoni
spojenych s béZnym Zivotem (dokonala
sebeobsluha, doprava vetejnymi prostfedky,
komunikace s okolim, obsluha jednoduchych
pfistroju, orientace v prostoru...) a
posilovani sebeovladani. Diky své malé
vysce a nepritomnosti pohlavnich znakt
vypadaji déti mladsi nez skutecné jsou

a jejich okoli ma tendenci s nimi jako

s mlad$imi zachazet.

Prader-Willi syndrom

projevy v dospivani

I u béZné populace je pro obdobi dospivani
bézné Castgjsi stfidani nalad, zvysena
psychicka citlivost a zranitelnost. U pacientl
s PWS miize podavani pohlavnich hormond
na prechodnou dobu zhorsit jejich
naladovost, sklon k nervozité a zachvatim
zutivosti. Jde o pFechodny stav, ktery se
casem upravi.

Udrzeni télesné hmotnosti ptinasi

i adolescentiim velké potize predev§im
proto, Ze spolecné stravovani je v tomto
veéku prirozenou socialni aktivitou. Nejen
kradeze jidla, ale také penéz k jeho obstarani
nejsou v tomto véku vyjimkou. Télesné
cviceni by mélo byt kazdodenni rutinou.

Prader-Willi syndrom

projevy v dospélosti

Pacienti s PWS mohou byt v dospélém véku
na ruzné urovni sobé&stacnosti, prakticky
vSichni ale potiebuji néjakou formu
podpory, a to zejména pokud jde o kontrolu
mnozstvi pfijimané potravy.

Piestoze mnoho lidi s PWS ma intelektualni
i fyzické predpoklady k vykonu povolani,
obvykle mivaji problém se socialnimi

a emo¢nimi vazbami na bézném pracovisti.
Mohou nicméné Casto vykonavat rizné
formy dobrovolnych praci nebo femesla. Zit
mohou ve svych rodinach nebo ve
specialnich komunitach. V minulosti se
pacienti s PWS nedozivali vysokého veku,

a to zejména v disledku ¢etnych komplikaci
enormni obezity. S moderni 1é¢bou a pii
dietnich opatfenich se mohou dozivat i véku
kolem 70 let.

U Zen se doporucuji pravidelné kontroly
gynekologem. Ptestoze je nepravdépodobné,
ze by ot¢hotnély, mély by byt gynekologem
pouceny o "bezpecném sexu" i s ohledem na
moznost nakazy pohlavni chorobou.

Genetické poruchy

Angelmaniv syndrom

Angelmantv syndrom

Angelmantiv syndrom - etiologie

AS spojen s abnormalitou na dlouhém
raménku chromozomu 15.

Spontanni geneticka mutace :

delece (zlomeni) - nejcastéjsi (70 % ptipadi)
je chybeéni kritické ¢asti chromozomu 15
dédéného po matce

uniparentalni disomie - ve 3-5 % piipadt
AS jsou oba 15. chromozomy zdédéné po
otci, misto aby byl jeden od kazdého z
rodic¢t

U 15% déti mohou nastat jiné genové
mutace na 15 . chromozomu.

U cca 15% je diivodem AS jind neznama
pricina.



Angelmaniv syndrom

Anglicky nazev tohoto syndromu v minulosti
znél ,,Happy puppet“ (Stastna loutka) v
soucasné dobé se pouziva ,,Angel child*
(Andélske dit€) nebo Angelman syndrom.
Ceskaé lékaiska terminologie také pouziva
nazev ,,Syndrom stastného ditéte.
Poprvé popsan Dr. Angelmanem v roce
1965.

Angelmaniv syndrom je nelécitelny, avsak
daji se potlacovat nékteré jeho piiznaky
(napft. zachvaty).

Nemoc je stala, ale neni degenerativni. Lidé
s AS se mohou tesit normalni délce Zivota.
Odhaduje se, ze pravdépodobnost vyskytu
Angelmanova syndromu je jeden z 10 - 30
tisic jedinci.

Angelmaniv syndrom - diagnostika
Angelmaniv syndrom neni rozpoznatelny u
novorozencl a raném détstvi a urcité
vyvojové problémy nejsou specifické.

Obvykla doba na stanoveni diagnozy je mezi
3 az 7 rokem ditéte, kdy se charakteristické
chovani a rysy stavaji vice evidentni.

Odhaduje se, Ze jedincii s AS je mnohem
vice, avsak ¢asto nemaji jednoznacnou
diagndézu nebo jsou vedeni pod jinym typem
onemocnéni napf. mozkovou obrnou nebo
autismem.

Angelmaniv syndrom - znaky
Vyskytuji se u 100% déti:

neschopnost mluvit, pouze minimum slov
(vétsinou 1 - 3 slova), komunikuji
nonverbalné, nonverbalni komunikace
prevysuje verbalni

opozdéni psychomotorického vyvoje
(vétSina zacne samostatné chodit mezi 5-6

rokem), t&€zky zpomaleny vyvoj

problémy s pohybem, koordinaci chiize a
stabilitou

mavani a vyvazovani hornimi kon¢etinami,
vibrujici paze

zvlastni chovani, velmi ¢asto se usmiva,
obvykle ma Stastnou naladu, v excitaci mava
a tleskd rukama

Angelmaniv syndrom — fyzické parametry
U nékterych déti starSich 12 mésicti dochazi
ke zpomaleni rtstu lebky (mikrocefalie)
Déti s AS maji velmi Casto ploché zahlavi.
Vyska téchto déti byva podprimérna.

Vyska dospélych jedincti se pohybuje od 145
- 178 cm (zalezi na vysce rodict).

Vazngjsi obezita byva vzacna.

www.angelman.cz

Angelmaniiv syndrom — zdravotni a
vyvojové problémy

AS maji jiny spankovy rezim, jejich potieba
spanku je niz$i nez u zdravych déti.

Vice nez 90% sledovanych déti trpi epilepsii
(vétsSinou kolem 3 roku).

Nekteti dospéli jedinci, kteti maji pti chtzi
strach a uzkost mohou ztratit schopnost
chiize (nutna soustavna rehabilitace a
trénink).

30 - 60% déti se vyskytuje strabismus a
ocular albinismus (neprobarveni duhovky).

Angelmantv syndrom — mentalni postizeni
Vétsinou jsou tyto déti charakterizovany
jako TMR (zélezi na typu AS).

Vyvojové testy jsou véts§inou kompromisem
mezi nedostatkem pozornosti,
hyperaktivitou, neschopnosti mluvit a
problémy s motorikou.

Poznavaci schopnosti jsou u déti s AS vyssi
nez je indikovano vyvojovymi testy -
rozpoznatelné predevsim v oblasti
porozuméni, kdy dité rozumi, ale neni
schopno verbalni komunikace.



V dospélosti jsou schopny dobré adaptace ve
spole¢nosti a jsou schopny reagovat
,»odpovidat™ na mnoho pokynt a vztaht.

Angelmaniv syndrom — zajimavosti
Déti s AS velmi miluji spolecnost a i€ast na
ruznych akcich.
Navstéva bazénu je pro AS déti tim
nejlepSim zazitkem.
Déti se rady fotografuji. Nadsené jsou také
pti prohlizeni fotografii, hlavné téch, na
ktery jsou samy nebo nékdo z jejich
blizkych.
AS déti si velmi rady hraji - to prameni z
jejich

hyperaktivity. V mladSim véku téméf bez
prestani manipuluji vhodnymi predmeéty,
prehazuji hracky napt. z krabice do kybliku ,
stavi kostky. Upfednostiuji hracky, které se
daji rozebrat a slozit, hracky s efektem
(zvuk, svétlo).

Genetické poruchy

Williamsiiv syndrom

Williamstiv syndrom

Williamstiv syndrom (n€kdy také nazyvany
Williams-Beurentiv syndrom) je vzacna
geneticka porucha (cca 1 z 20 000
novorozencl) zapticiiujici zdravotni a
vyvojové problémy.

Poprvé byl rozpoznan v roce 1961.

Je vrozeny a obé pohlavi postihuje ve stejné
mife.

U 90-95% pacientt s klinickymi pfiznaky
WS je nalezen zlom na 7. chromozomu, v
disledku které chybi ¢ast genetické
informace.

Williamstiv syndrom

siroké Celo,

kratké ocni §térbiny,
hvézdicovity vzor duhovky,
nizky koten nosu,

vypouklé tvare,

velka usta,

plné rty

Williamstv syndrom — opozdéni
psychomotorického vyvoje

V raném véku trva détem déle, neZ se nauci
chodit a mluvit.

Objevuje se ruzny stupen mentalniho
postizeni (nejcastéji v rozmezi LMR az
SMR).

V porovnani s ostatnimi dovednostmi déti
velmi dobte a hlavné rady mluvi.
Vyjadiovaci schopnosti pfevazuji nad
porozuménim (pasobi vyspéleji).

Mivaji problémy se zpracovanim
zrakové-prostorovych informaci.

Casto byvaji pfitomny poruchy pozornosti s
hyperaktivitou.

Williamstv syndrom — opozdéni
psychomotorického vyvoje
Celkove dobré verbalni schopnosti maji za
nasledek, ze se déti zdaji byt chytiejsi, nez
jak je tomu doopravdy.
Naopak siln¢ narusena zpravidla byva
schopnost zrakové-prostorové integrace.
Deficit se projevi v mnoha $kolnich
dovednostech (psani, geometrie,
matematika), ale ptisobi potize také v
bézném zivoteé - chybny odhad vzdalenosti,
potize s chlizi na nerovném terénu ¢i po
schodech, strach z vysek, problémy s
koordinaci jemné i hrubé motoriky.
Na ulici pozdravi kohokoliv a s kazdym se
vybavuji. Pfehnand divéfivost vSak mize
byt u nékterych jedinct zasadni piekazkou
pii cesté k samostatnosti. Déti, které nemaji
strach z cizich lidi, jsou snadno zneuzitelné a
vyzaduji neustaly dohled. Nékteré déti
mohou mit naopak problém s navazovanim
vztaht s vrstevniky. Casté byvaji iporné
potize s usinanim a spankem, vyrazné
narusujici chod rodiny. Nékteré déti mohou
celé noci probrecet!
Williamstv syndrom — dalsi projevy
Mnohé déti jsou az nezvykle muzikalni.
V chovéni je typickym rysem pratelskost a
empatie. Déti s WS jsou velmi spole¢enské,
zejména vici dosp€lym, ale postradaji
socialni zabrany a neorientuji se dobie ve
spolecenskych konvencich.
Dal§im ¢astym problémem je

stereotypni az obscesivni
chovani.
Zvlastnosti je zvySena senzitivita



ke zvuktim.

V chovani nékdy mize dominovat
zvySena uzkostnost (strach z
nemoci,katastrof...).

Williamstiv syndrom — zdravotni komplikace
Vrozena srdecni vada — nejcasteji
supravalvularni sten6za aorty (tj. ziizeni
jedné z hlavnich cév odstupujici ze srdce).
Poruchy riistu — vétsina déti se rodi s
nizkou porodni hmotnosti a v raném véku
neprospiva. I pozdé€ji byvaji mensiho
vzrustu.

Infantilni hyperkalcémie — metabolicka
porucha, ktera znamena zvyseni hladiny
vapniku v krvi, projevi se zejména v prvnim
roce zivota a zpravidla se sama ¢asem
upravi.

Dalsi zdravotni komplikace - travici potize
v raném veku, pupecni ¢i tiiselna kyla,
chronické zanéty stiedniho ucha, poruchy
funkce ledvin, chybné postaveni a anomalni
tvar zubu, zrakova vada, skolidza, kloubni
postizeni.

Williamstv syndrom — §kolni zatazeni

Pro rozhodnuti o vhodném typu $kolniho
zafizeni je nutné podrobné psychologické
vySetieni s dirazem na vykon v jednotlivych
verbalnich a nonverbalnich polozkach.
Dulezité je takeé to, jak dit¢ charakterizuji
jeho rodice a pracovnici pedskolniho
zatizeni. Déti s WS maji pratelskou a
vlidnou povahu, mivaji rady spole¢nost
dospélych. Nenachazeji-li se ve stresové
situaci, ptisobi celkoveé dobrym dojmem.
Diky svym relativné dobie rozvinutym
vyjadfovacim schopnostem se mohou zdat
chytiejsi nez doopravdy jsou. Zaroven vsak
mohou mit poruchy chovani pramenici z
urcité emoc¢ni nevyrovnanosti. Ty se béhem
psychologického vysetieni ¢i zapisu do skoly
nemusi projevit v plné mife. Pozd¢ji by ale
mohly byt pro skolu nepfijemnym
prekvapenim.

Williamstiv syndrom — $kolni zatazeni

Ze zahrani¢nich zkuSenosti vyplyva, ze
prevazna vétsina déti s WS vyzaduje
specialni podporu pii vzdélavani.
Rozhodnuti o vhodné $kole vyzaduje
spolupraci mezi rodici ditéte a poradenskym
zafizenim.

Pro nékteré déti je vhodna integrace do
bézné zakladni Skoly, pro jiné je piinosnéjsi
vzdélavani ve specialni Skole. Rozhodovani
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mezi integraci a vzdélavanim ve specialni
Skole (obvykle zakladni skole praktické ¢i
zakladni Skole specialni) je ovlivnéno celou
fadou faktorl. V ptipad¢ integrace ditéte je
osveédcenym modelem pfitomnost asistenta
pedagoga s tim, ze je dité vzdélavano podle
individualniho vzdélavaciho planu.

Pro mnohé jedince jsou vSak vhodnéjsi
specialni skoly, kde se klade vétsi diiraz na
posilovani problematickych oblasti. Mezi
détmi s WS existuji znacné interindividudlni
rozdily, a proto zde neexistuje jedno idedlni
feSeni pro vSechny.

Williamstv syndrom — ¢teni

Mnoho déti s WS se nauci ¢ist na zakladni a
nekdy i vice pokrocilé irovni.

Déti s WS maji obecné relativné dobie
vyvinuté verbalni schopnosti.

Pfi vyuce Cteni je vhodné opirat se o
fonematicky sluch, ktery byva silnou
strankou.

Opét je na misté pfipomenout, Ze ucebni
materidly s mnoha detailnimi obrazky budou
spiSe odvadéet pozornost.

Také je dulezité pribézné kontrolovat, zda
dité skutecné rozumi ¢tenému textu, zejména
jednotlivym souvislostem (kdo, kde,
proc....).

Williamstv syndrom — psani

VétSina déti s WS bude mit vEtsi potize se
psanim nezli se ¢tenim. Je to proto, ze psani
vizuo-motorické koordinace, ktera je u
téchto d&ti obecné slabou strankou. Casté
byvaji problémy s formovanim a umisténim
jednotlivych slov.

Lze vyuzit oblibeného tématu ditéte ke
zvyseni motivace a vést dité k tomu, aby si
hlasité predrikavalo, co ma délat, napf.
postupné popisovat smér vedeni tuzky pii
psani jednotlivych pismen. Pfi nacviku psani
novych a slozitéjsich slov je dobré vyuzit
dobrych fonematickych schopnosti a piimét
dité, aby nejdiive slovo nahlas
vyslabikovalo. Pokud problémy s drzenim a
vedenim tuzky ¢i pera pfevazuji nad vlastni
schopnosti tvofit z pismen slova, mize byt
pro dité snazsi psani na pocitaci. Dulezité je
prizpuisobit naroky na dité tak, aby
nedochazelo ke zbyte¢né tinave.

Williamstv syndrom — matematika



Pocitani je dalsi problematickou oblasti.
Souvisi to jak oslabenym chapanim
prostorovych vztahi, tak s omezenou
schopnosti abstraktniho uvazovani.
Vzhledem k obtizim v grafomotorice by mél
nacvik psani ¢islic a vlastnich aritmetickych
operaci probihat oddélené. Graficka podoba
Cislic zameéstna pozornost ditéte natolik, Ze
se nesoustiedi na s¢itani ¢i od¢itani.
Zpocatku je vhodné vyuzivat konkrétni
predméty, napt. kostky. K lepSimu
pochopeni vyznamu cisel l1ze také vyuzit
pohybovych aktivit — napt. 3 diepy, 5x
skocit atd.

S poznavanim casu na klasickych hodinach
bude vétsina déti dlouho zapasit. Nékdy je z
praktického hlediska jednodussi poridit ditéti
hodinky digitalni.

Williamstiv syndrom — vzdélavani

V ptedskolnim véku mohou byt vyhodna
zafizeni pro déti poruchami vyvoje feci.
Vzhledem k deficitu JM a HM je uzitecna
ergoterapie.

Duraz ma byt kladen na cviceni visualné-
prostorové orientace.

Dulezity je i nacvik socialnich dovednosti,
ktery ma byt zahajen nejlépe jiz v
predskolnim véku.

Otézka integrace do bézné ZS musi byt
fesena individuaIné pro kazdé dite.
Vhodné jsou tfidy s mensim poctem zaki,
individualni ucebni plany respektujici
nevyrovnany intelektovy profil, vyuziti
kompenzacnich pomicek — zejména
osobnich pocitaci.

Williamstiv syndrom — praktické problémy
Jidlo — n¢které déti s WS jsou extrémné
vybiravé, coz mize Cinit potize pfi Skolnim
stravovani. Pokud dit¢ odmita jist Skolni
obédy, je tfeba na to upozornit rodice a
domluvit se s nimi na piislusné strategii.
Jednou z moznosti je vyuzit systému
drobného odménovani a postupné tak
navykat dité¢ na doposud odmitané pokrmy.
Nebo lze dité nechat byt a pfedpokladat, Ze
se naji, kdyZ bude mit hlad.

Podminkou ovSem je, Ze ditéti bude odepien
prisun sladkosti a jinych pochutin. Vzacné se
mize stat, ze dit€ po jidle pravidelné zvraci.
Pokud jsou vylouceny vSechny mozné
zdravotni pficiny, 1ze zvraceni povaZovat za

psychickou zalezitost a je na misté uplatnit
nekteré z vychovnych opatteni. Tj.
nevénovat zvraceni piiliSnou pozornost,
popiipadé nechat dité, at’ po sob¢ uklidi, a
naopak odménit dité, kdyz od zvraceni
upusti.

Williamstv syndrom — praktické problémy
Oblékani — vzhledem k nedokonalé jemné
motorice bude dit€ v oblékani a obouvani
pomalé, zejména v porovnani se zdravymi
détmi. Dité byste neméli zbytecné
napominat. Na druhou stranu by si nemélo
zvyknout, ze n¢které véci (zavazovani
tkanicek, zapinani knofliki) udéla nekdo za
ne;j.

Toaleta - u n¢kterych déti mize i ve skolnim
veku pretrvavat enuréza. Déti s WS mivaji
potiebu ,,chodit na zachod* ¢astéji, nez byva
obvyklé. To je tieba respektovat i béhem
vyucovaci hodiny. Pozor vSak, aby Casté
opousténi tfidy dité¢ nezneuzivalo k ziskévani
pozornosti.

www.willik.tym.cz
Genetické poruchy

Edwardsiv syndrom

Edwardstiv syndrom — vymezeni

Edwardstiv syndrom (dale ES) je
onemocnéni pojmenované pro Johnu Hiltonu
Edwardsovi. John. H. Edwards (1928-2007)
byl britsky 1ékat — genetik, ktery jako prvni v
r. 1960 popsal soubor mnohocetnych
vrozenych vad spojeny s pfitomnosti
nadbytecného chromozomu.

ES je zplsoben nadbytecnosti 18.
chromozomu, ktery je v bunikach
takovéhoto jedince pfitomen ve 3 kopiich
(normalné€ je jen ve dvou). Tomu se odborné
fika trizomie 18. chromozomu. Edwardstv
syndrom je po Downové syndromu druhou
nejcastejsi trizomii autozomil.

www.edwardsitvsyndrom.cz

Edwardstiv syndrom — vyskyt

Vyskyt ES u narozenych déti je cca
1:6500-1:8000, vyskyt u pocatych déti je asi
1:3000. Onemocnéni postihuje 3-4 nasobné
vice Zeny nez muze.



U velké ¢asti embryi a plodu s
Edwardsovym syndromem dojde k jeho
samovolnému potraceni. Pokud se déti
narodi zivé, tak 90% déti umira asi do 6
mésict zivota, 5-10% déti preziva 1 rok
zivota.

Vysoka umrtnost na Edwardstv syndrom je
dana zavaznosti postizeni srdce a ledvin,
potizemi s krmenim (aspirace — vdechnuti
stravy), sepsi a zastavou dechu spojenou s
postizenim mozku (centralni apnoe).

Edwardstiv syndrom — vyskyt

V ptipad¢ translokac¢nich forem s ¢astecnou
trizomii nebo mozaikovych forem trizomie
18. chromozomu muze byt postizeni méné
vyrazné s del§i prognézou pro Zivot.

V literatute bylo popsano i pieziti 20. roku
zivota, ale je to velmi vzacné.

Riziko opakovani ES (t]. Ze se stejné Zené
narodi podruhé dit¢ s Edwardsovym
syndromem) je asi 1%, jeho vyskyt se
zvysuje s vékem matky.

Edwardsitiv syndrom — etiologie

ES vznika pfitomnosti nadbyte¢ného 18.
chromozomu ve vaji¢ku nebo méné Casto ve
spermii, misto normalnich 23 chromozomi
potom takova zarodecna burnka (vajicko
nebo spermie) obsahuje celkem 24
chromozomu. Nasledné¢ se vajicko (s 24
chromozomy) spoji se spermii (s 23
chromozomy), pfip. obracené a vysledny
pocet chromozomii je potom 47 namisto
normalniho poctu 46.

Potom kazda buiika takovéhoto pocatého
ditéte obsahuje vZdy jeden 18. chromozom
navic. Takovyto stav se nazyva trizomie 18.
chromozomu — Edwardsiiv syndrom.
Riziko takovéto abnormality (trizomie)
vzrista s vékem matky a nelze mu nijak
predejit.
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Edwardstiv syndrom — zvlastni formy
Tzv. mozaikové formy ES:

Vznikaji az poté, kdy se spoji vajicko se
spermii.

Nasledné pak vznikaji 2 rizné skupiny
bunék, kdy jedna ¢ast obsahuje nadbytecny
18. chromozom (tedy trizomii 18.
chromozomu a tim 47 chromozomt celkem)
a druha ¢ast bun€k ma normalni sloZeni, tedy
46 chromozomt celkem.

K takovému stavu dochazi asi u 5 % piipadi
s Edwardsovym syndromem.

Edwardstiv syndrom — zvlastni formy
Translokacni formy ES:

vznikaji, kdyz jeden z rodicli nese
balancovanou (vyvazenou) translokaci
chromozomti. To znamena, Ze rodic je zcela
zdravy a o této strukturalni chybé nevi a
nasledné se mu mize narodit dité s touto
formou onemocnéni. Dochazi k tomu asi ve
2 % vSech ptipadu ES.

Jedna se o ¢astecnou (parcialni trizomii).

Edwardstiv syndrom — projevy
Heterogenni skupina

Opozdéni rlistu je pozorovano uz v dobé
rustu plodu, porodni hmotnost kolem 2200 g,
maly vzrist u ditéte

Snizeni svalové sily (svalova hypotonie)
Potize s krmenim

Charakteristicky vzhled obliceje:
mikrocefalie (maly obvod hlavicky),
vy¢nivajici zahlavi, nizce posazené, tvaroveé
zménéné usni boltce, mikrognacie (mala
ustupujici bradic¢ka), mikrostomie (mala
usta), kratké filtrum (tj. ¢ast horniho rtu),
kratky nosik s obracenymi nosnimi otvory,
mikroftalmie (maly pramér oka), postizeni




oka (zékal ¢ocky-katarakta,
kolobomy-chybéni ¢asti o¢nich struktur),
nékdy i rozstép rtu, Celisti a/nebo patra
Kratky krk

Edwardstiv syndrom — projevy
Charakteristické drzeni prstiki (2. prst
prekryva 3. a 5. prst prekryva 4.), Spatné
vyvinuté nehty, hlavné na nozkéch, ¢astecny
srust prstd

Nozky ve tvaru houpaciho kiesla s
vy¢nivajici patickou (kolébkové nozky)
Srdecni vada — postihuje vice nez 90%
nemocnych, nejcastéji se jedna o defekt
komorového nebo sinového septa,
neuzaviena tepenna ducej, plicni hypertenze
Opozdéni vyvoje, porucha intelektu —
nejcastéji tézka psychomotoricka retardace,
vrozena vyvojova vada mozku

Kratk4 hrudni kost

Kosterni systém: sriist prstti, mald panev,
flekéni kontraktury

Edwardstiv syndrom — projevy

Postizeni pohlavnich organt — nesestoupla
varlata, prominujici klitoris, Spatny vyvin
vajecniktl

Vady ledvin — podkovovité ledvina, ageneze
ledvin (nevyvinuté ledviny)

Travici systém: Meckelav divertikl,
malrotace stieva, atrézie jicnu

Kyla — tfiselnd, pupecni, brani¢ni

Edwardstiv syndrom — projevy pied
narozenim

Edwardsiv syndrom u plodu se mtize
projevit jako:

Polyhydramnion (malé mnozstvi plodové
vody)

oligohydramnion (velké mnozstvi plodové
vody)

mala placenta

opozdéni rustu plodu

zvlastni obli¢ejové rysy plodu (abnormalni
tvar lebky, maly obvod lebky,
Dandy-Walker malformace mozku)

Siroké §ijové projasnéni (NT= nuchal
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translucency)

slabé pohyby plodu

vyvojové vady (srde¢ni vada, vada ledvin,
atrézie jicnu)

Edwardstiv syndrom — projevy pied
narozenim

V soucasnosti je mozné zjistit tuto nemoc u
plodu jesté pied narozenim z odbéru plodové
vody (nebo odbéru choriovych klkit).

Z provedeného vySetfeni nelze piesné fict,
jak se bude vyvijet dalsi prubéh t€hotenstvi
ani jak velké postizeni Ize u ditéte ocekavat.
Lze ale presné stanovit karyotyp ditéte — tzn.
spocitat, kolik chromozomi plod ma a jakou
maji strukturu.

Na rozdil od toho ostatni vysetteni
(biochemicky screening nebo ultrazvuk)
mohou pouze upfesnit, zda je vyssi riziko
vyskytu ES, ale neni jej schopno 100%
potvrdit ani vyloucit.

Edwardstiv syndrom — 1é¢ba

Piicinna lé¢ba onemocnéni neni znama
I1ze jenom ovlivnit nékteré z potiZi:
Krmeni ditéte (pomoci sondy - hadicka z
meékkého materidlu zavedena pies nos az do
zaludku, event. sonda vedena pies kizi
briska do zaludku), specidlni vyzivova
doporuceni

Lécba infekei

Rehabilitace

Farmakoterapie — 1éky podavané pti
selhavani srdce, aj. potizich

Chirurgicka pé¢e — operace vrozené srdeéni
vady, atrézie jicnu.

Psychologicka podpora rodiny

Co délat, kdyzZ se v rodiné vyskytne
Edwardsiv syndrom?

Kazdé rodin¢, kde se vyskytl Edwardstv
syndrom je doporucena geneticka
konzultace. Cilem je vysvétlit a upfesnit
rizika pro konkrétniho jedince, navrhnout
rodiné moznosti dalsiho vysetfeni.

Edwardstiv syndrom —



www.juliankas.blog.cz

Genetické poruchy

Turneriv syndrom

Turnertv syndrom

Prvni celistvy popis tohoto onemocnéni
vytvotil v roce 1938 americky doktor Henry
Turner, po kterém je nemoc pojmenovana.

Tourettiv syndrom !!!
www.rustovyhormon.cz

Turner@v syndrom

Turnertv syndrom je geneticka porucha
postihujici vyhradné Zeny.

Jedna se o vrozenou vadu, pfi niz ma
pacientka jen jeden X chromozom, druhy
chybi nebo je pfitomna jen jeho Cast,
pfipadné se druhy chromozom nachazi ve
dvou nebo vice riznych sestavach (XO.)
Takto postizeny mohou byt bud’ jen nekteré
nebo vSechny buiky téla.

V soucasné dobé je v CR piiblizné dva tisice
pacientek s TS, udava se, ze kazdym rokem
pribyva asi 20 az 25 novych ptipadi.

Turnertv syndrom

Turnerdv syndrom - diagnostika

TS je mozné diagnostikovat jiZ prenatalné,
avSak muze byt naopak v nékterych
ptipadech prvnim znakem az porucha ristu v
pozdé&jsim veéku.

Prvni znaky jsou viditelné i u novorozenci
— pred€asny porod, nizka porodni vaha a
velikost.

Diagnoéza TS byva stanovena na zakladé :

genetického vySetieni bilych
krvinek,

typickych piiznaki - porucha
nékterych funkei organismu a naruseni
vyvoje fady organi, (odlisny vyvoj a tvar
kosti, vyvojové vady ledvin, psychické
obtize, naruseny vyvoj pohlavni soustavy
apod.).
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Turnerv syndrom - projevy

U divek s TS se vyskytuje fada
typickych télesnych i psychickych
priznaku.

Jejich stupen vyjadreni je vSak
velmi proménlivy.

Na obrazku je vidét typicky vzhled
divky s TS.

Turnerv syndrom - projevy
PORUCHY RUSTU

e nejobvyklejsi z poruch,

e napadna kolem 3. — 5. roku,

® bez vcasné diagnostiky a 1é¢by méii divky
kolem 146 cm,

e pii nastupu do Skoly byva odchylka asi 17
cm,

e pokud je onemocnéni zjiSténo vcas podava
se rustovy hormon, nelze vSak zpétné
vyvazit rast, ktery mél do té doby nastat.

Turnerv syndrom - projevy
NEPLODNOST

e obvykle se neobjevuji znaky puberty
(zaoblovani postavy, vyvoj prst je
nedostate¢ny nebo Uplné chybi, ochlupeni
pohlavnich organil neni vyvinuto)

e zakrnéni pohlavnich organt a z toho
vyplyvajici 99% neplodnost téchto zen

e v pubert¢ se pak zavadi 1é¢ba pomoci
davek zenskych pohlavnich hormon, které
umoznuji vyvoj k normalnimu Zenskému
vzhledu

e nckteré neplodné zeny mohou donosit dité
z darovaného vajicka, nutné je vSak spravné
posouzeni zdravotniho stavu

Turnertiv syndrom - projevy

PORUCHY SLUCHU

vy$si vyskyt opakovanych zanétt stiedniho
ucha, a to asi u 60-70 %,

TS ¢asto doprovazi porucha sluchu.
Sluchové pomiicky potiebuje asi 27 % zen s
TS.

PORUCHY ZRAKU

vyskyt vrozené vady o¢i asi 10x ¢astéj$i nez
u bézné populace

strabismus, barvoslepost, kratkozrakost,



pokles hornich vicek

KOZNi PORUCHY

pigmentové skvrny — névy

kozni fasa po stranach krku (fasa necini
zadné problémy, ale mnoho Zen si ji nechava
z estetického hlediska chirurgicky odstranit).

Turner@v syndrom - projevy

DALSi CASTE PORUCHY

e vyvojové vady srdce a cév postihuji asi
17-26 % divek s TS

e anomalie ledvin

e miskovité nehty, nizka hranice vlastu

e vysoky krevni tlak

e poruchy lymfatického systému a s nimi
souvisejici vodnatost

e zvyseny vyskyt cukrovky,

e Casté byvaji odchylky jak dlouhych, tak i
kratkych kosti (napt. lehké zaktiveni
holennich kosti, zkraceni a mirné zakfiveni
ptredlokti, zkraceni zaprstnich ktstek aj.)

Turnertv syndrom - projevy
NEUROKOGNITIVNI FUNKCE
Lehké mentalni postiZeni (Iepsi vysledky ve
slovnim projevu nez v matematickych
ulohach),

Slabé udrzeni pozornosti,

porucha orientace v prostoru,

Spatny odhad vzdélenosti a Casu,
problémy s kratkodobou paméti,
problémy socialniho ptizplsobeni
(ostychavost a snizené sebevédomi se
objevuji zejména v obdobi dospivani).

PSYCHOSEXUALNI VYVOJ
sexualni identifikace a partnerské vztahy
divek s TS nebyvaji odlisne od bézné
populace.

Turnertiv syndrom — zajimava fakta

1981 — V kanadském Torontu vznikla prvni
Spolecnost Turnerova syndromu.

1985 — Prvni Zena s TS otéhotnéla diky
darovanému vajicku.

1989 — V Praze byl zalozen Klub divek a Zen
s TS, o rok pozdéji za¢ina klub vydavat
¢asopis ,, Técko*.

1996 — Vychazi CD ,, Ja jsem ja ““ Lenky
Kosinové — prvni CD nazpivané u nés Zenou
s TS.

1997 — Prvni Zen& s TS v Ceské republice se
narodilo dit¢ z darovaného vajicka.
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Touretttiv syndrom

Pfesna etiologie Tourettova syndromu neni
znama, dédi¢nost se uplatiuje cca u 80 %
pripada.

Nedavno byla popsana chromozomalni
inverze u déti s TS na chromozomu 13.

Porucha se projevuje:

stereotypnimi motorickymi tiky (mrkani,
cukani, mavani hornimi koncetinami)
vokalnimi tiky (mruceni, chrochténi,
pokaslavani, vzacnéji vykiikovani
vulgarnich vyrazi).
Tiky jsou zpisobené nekontrolovatelnymi
stahy svali dychaciho Ustroji.

Tourettdv syndrom — zajimava fakta

Dale se projevuje poruchami pozornosti a
hyperaktivitou.

U déti do 10 let se vyskytuje piiblizné v 10
ptipadech na 1000 déti.

V dospélosti se témét nevyskytuje.

Ve vétsiné ptipadi ma lehkou formu, ktera
ani nevyzaduje 1éCeni.

Tourettetiv syndrom nema vliv na délku
zivota ani inteligenci.

Neda se lécit medikamenty.

Klinefeltertiv syndrom

Chromozomalni porucha.

Vyskytuje se u muzi.

Casto diagnostikovana v puberts.

Poruchy v oblasti sexudlni: mala varlata,
chybgjici spermatogeneze, zbytnéni prsni
zlazy, omezena funkce reprodukce.

Kratky trup, vysoka postava, Stihlé
koncetiny, Castd obezita, snizeny svalovy
tonus.

Expresivni slozka feci porusena, receptivni
slozka fe¢i v normé. Opozdény vyvoj feci.
Specifické poruchy uceni — dyslexie.

Snizeni intelektu v pasmu LMR, spise v
norme.

Klinefelteriv syndrom
Klinefeltertv syndrom

Syndrom fragilniho X (Renpenningiv a
Martin-Belliv syndrom)

Syndrom fragilniho X je dédi¢ny geneticky
predpoklad spojeny s mentalni retardaci.
Jeho pfi¢inou je zlom nebo slabost dlouhé¢ho



ramene chromozomu X.

Jde o dédi¢nost gonosomalné recesivni
(postizeni ,,pouze* muzi, zeny prenasecky) -
u Zen se mnohem castéji projevuji poruchy
uceni, vCetné nedostatkl v matematice a
potizi se soustiedénim, i kdyz jejich IQ miize
byt v normé.

Roku 1991 byl odd€len a pojmenovan gen,
ktery je odpovédny za syndrom fragilniho X,
jako FMR-1 (Gen mentalni retardace
fragilniho X 1).

Syndrom fragilniho X - prevalence
Odhady rozsifeni syndromu fragilniho X se
lisi!

Vyzkum v Anglii zjistil miru jeho rozsifeni
priblizné 1 syndrom fragilniho X na 1000
chlapcii a roz$ifeni pienaSectl v obecné
populaci je ptiblizné 1 na 600.

Pokud je rozsifenost MR v obecné populaci
3 procenta, tvofi syndrom fragilniho X az 10
% MR.

Je 2. nejcastéjsi vrozenou pri¢inou MR,
ktera je nam znama (za DS).

www.fragilnix.cz

Syndrom fragilniho X — fyzické rysy
protahly uzky oblice;j,
odstavajici usi (2/3) ,
vystouplou Celist a ¢elo,
zvétSena varlata,

hranaté a volné klouby,
zv1asté u prstd na rukou.
Po puberté jsou tyto rysy
Castéjsi.

Fyzické rysy Zen jsou Casto
mnohem jemng&;jsi.

Syndrom fragilniho X — mentalni
postiZeni

Priblizné 80 % chlapct, kteti zdedi fragilni
X, je mentalné postizeno, v rozmezi od TMR
az LMR.

Vétsina ma LMR az STMR.

Divky jsou mnohem mén¢ postizené (cca 30
% divek ma né&jaky stupenn MP).
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Syndrom fragilniho X — projevy

Muzi a chlapci se syndromem fragilniho X
jsou obvykle spolecensti, maji ale nezvykly
zpisob reagovani na ostatni lidi.

Maji sklon vyhybat se béhem rozhovoru
pfimému o¢nimu kontaktu a casto placaji
rukama nebo se do nich kousou.

Mohou mit nezvykly zpiisob feci, ktery se
vyznacuje rychlym a proménlivym tempem a
opakovanim zvukd, slov nebo frazi.
Mohou mit také potize se

soustfedénim, hyperaktivitou a
motorickym zpozdéni.

Syndrom fragilniho X — a autismus

U néekterych muzi se projevuje chovani
podobné autismu, vcetné pieryvavé feci,
nezvyklych pohybt rukama a potizi se
vztahy k druhym.

Fragilni X chromozém ma 8,1 % jedinct s
PAS.

Ze srovnani déti s fragilnim X, déti

s autismem a déti s kombinaci autismu a
fragilniho X vychazi, ze déti, které maji
autismus i fragilni X zaroven, jsou oproti
détem ze zbylych dvou zminovanych skupin
ve svém vyvoji podstatné opozdénéjsi a [Q
jim v prabéhu vyvoje klesa.

Syndrom ko¢i¢iho kiiku (Cri du Chat)
typicky hlasovy projev — kiik, ktery se
projevuje zejména v détstvi, s nartistajicim
vékem mizi.

Mnozi jedinci s timto syndromem se
nedozivaji dospélosti.

Télesné znaky: mala hlava, nizko posazené
usi, Sikmé o¢i, Siroké oboci, malé Celisti.
Ristové nedostatky, hypotonie, respiracni
infekce.

TMR, HMR.

Rubinstein-Taybiho syndrom (syndrom
Sirokych palcii)

Autosomalné dominantni dédi¢nost.
Postizeni chromozomu 2 a 16.

Oblicej: Cervené plochy na obliceji, vysoko
klenuté obo¢i, vyrazné fasy, vétsi vzdalenost



mezi o¢ima, $iroky kofen nosu, zmensena
spodni Celist, neobvykly ismev s téméef
zavienyma ocima, o¢ni Sté€rbina sméfujici k
usim.

Ortopedické vady: Siroké palce na nohou a
rukou, malformace prstii, skoliozy, kifozy,
lordozy.

Intelekt a chovani: t€z81 stupné MR, vesela
povaha, ale tvrdohlavost, nahl¢ zmény nalad
az agresivita

http://is.muni.cz/th/160386/pedf b/RSTS.pdf

Rubinstein-Taybiho syndrom (syndrom
Sirokych palci)

Carpenteriiv syndrom

Projevy: tézké deformace ¢asti téla - maly
vzriist, obezita, na koncetinach miva kratké
srostlé prsty (syndaktylie), nékdy byvaji
ptitomny i nadpocetné prsty (polydaktylie).
Na hlavé dochazi k pfed¢asnym sristim
nékterych lebecnich §vii, coz ma za nasledek
abnormalni tvary mozkovny - hlava mtize
byt kratka a Siroka nebo mize mit kuzelovity
tvar. Kromé toho byvaji pfitomné riizné
deformace obli¢eje - Siroky kratky nos,
velké nosni dirky, Siroké tvare apod.

Intelekt miZe byt sice nenaruseny, ale velmi
Casto se vyskytuje mentdlni retardace
ruzného stupné.

Apertiv syndrom

Hlavni rysy Apertova syndromu:
predcasné spojené lebecni §vy -
kraniosynostoza

nevyvinuta stfedni ¢ast obliceje - hypoplazie
srostlé prsty hornich i dolnich koncetin —
syndaktylie

autosomalné dominantné

dédicné onemocnéni

Cornelia de Lange syndrom

Oblicej: husté srostlé oboéi, tizky horni ret,
povislé ustni koutky, Siroky kofen nosu,
velké, nizkoposazené, dysmorfni usni boltce
Koncetiny: omezena hybnost loketniho
kloubu, nahoru odtazeny palec, chiize o

Siroké bazi, maly obvod hlavy, nizky vzrist,
problémy s vyzivou, svalova hypertonie.
Napadné znaky chovani: motoricka a
dusevni retardace, klidna povaha, obcas
autistické chovani, bojacnost vuci cizim
osobam, oblicej bez vyrazu,
agresivita,autoagresivita, hluboky, drsny
hlas.

Lesch-Nyhanuv syndrom (LNS)
Lesch-Nyhan syndrom, také znamy jako
Nyhan syndrom nebo Kelley-Seegmiller
syndrom, je vzacna, zdédéna odchylka
zpusobena nedostatkem enzymu HGPRT.
Nedostatek HGPRT zpisobi nahromadéni
mocové kyseliny ve vSech télesnych
tekutinach:

problémy ledvin,

Snizeny svalovy tonus.

Mentalni retardace .

Tyto komplikace se obvykle objeviv
prvnim roce Zivota.

Poruchy chovani, charakterizovany
kousanim prstu, rtu

Neurologické symptomy zahrnuji
grimasovani, nedobrovolné svijeni se, a
opakované pohyby pazi a nohou.

Ob¢anska sdruZeni
Angelman cz obCanské sdruzeni

Obcanské sdruzeni pro Prader-Willi
syndrom

Obcanské sdruzeni Willik
Klub divek a zen s TS

Obcanské sdruzeni Fragilni X



