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diagnostiku tohoto syndromu je vyznamnd kombinace
typickych distinktivnich kraniofacidlnich ryst spole¢né

s abnormalitami konéetin, retardacf réistu a mentdlnf retar-
dact. V pfipadé&, Ze nejsou jednotlivé symptomy pro dife-
rencidlni diagnostiku dostate¢né, je potvrzujicim kritériem
identifikace nékteré z genovych mutact.

Treacher Collins syndrom je autozomilné dédi¢né
onemocnéni zpisobeno v 90 % viech piipadt genovou
mutaci na 5. chromozomu ¢lovéka. Proteiny produkované
timto genem se vyznamné podili na raném vyvoii licnich
kosti a dalsich obli¢ejovych tkdni. Pravé specifické vyvo-
jové poskozenf kraniofacidlnf oblasti patfi mezi zdkladnf
symptomy Treacher Collins syndromu. V Ceské republice
se odhaduje vyskyt 200 osob s timto syndromem na 10 mi-
lioni obyvatel.

Klinick€é pfiznaky Treacher Collins syndromu jsou viditelné
veétSinou jiZ pfi narozeni, v n&kterych piipadech je mozné
je rozpoznat jiZz prenatdlné, pfesto je jejich zdvaZnost zcela
individudlnf. V kraniofacidln{ oblasti se 1ze setkat s hypo-
plazif a asymetrif oblicejového skeletu — licni kosti jsou
¢asto nevyvinuté nebo chybi, ¢imZ doch4zi ke spojeni sva-
It tvdif se svaly spodnf Celisti. O¢ni 3térbiny jsou kritké,
ve spodnim vi¢ku ¢ duhovee se vyskytuje kolobom, nos
je v dasledku lienf hypoplazie relativné velky s obcasné se
vyskytujici atrézif choan. Ve vésiné pifpada se setkdvime
s téZkou deformacf usnich boltct, typické jsou stenézy i
atrézie zevnich zvukovodt, deformace stfedniho, p¥fpadné
vnitintho ucha. Dusledkem u3nich malformact pak byvaijf
pfevodni{ poruchy sluchu na drovni t87ké az hluboké
nedoslychavosti. AZ u tfetiny osob s timto syndromem

se vyskytuje roz§t€p patra a velofaryngedlni insuficience.
U osob s Treacher Collins syndromem se nesetkdvime

s mentdlnfm postiZenim ani sniZenou inteligenci. MtiZe se
objevit opoZdény vyvoj feci a problémy v socializaci, ale
ty jsou ddny spiSe existenci sluchové vady. V dasledku
velofaryngedln{ insuficience se setkdvdme s problémy

v oblasti artikulace a rezonance, srozumitelnosti feci,
mimiky a hlasu. Pro stanoveni diagnézy Treacher Collins
syndromu se zaméfujeme zejména na vyse popsané kli-
nické pifznaky a vysledky radiologickych, audiologickych
a genetickych vy3etfeni.

Vyjdeme-li z latinského synonyma pro Goldenhar
syndrom — oculoauriculovertebral dysplasia, Ize zde
vysledovat zikladni deformované oblasti spjaté s timto
syndromem — odi, usi, patef. Etiologicky ptivod tohoto
syndromu je dosud nejasny, ve vét§iné pfipada se obje-
vuje zcela ndhodné, bez zndmych pficin. Jednd se o one-
mocnéni dominantniho nebo recesivniho typu, které je
ovlivnéno dédi¢nosti pouze v 1-2 % pifpadi. Symptomy
se ve velké mife vyskytujf unilaterdlné. Podobné jako

u pfedchdzejictho Treacher Collins syndromu je u jedincti
s Goldenhar syndromem vétsinou pfitomno antimongo-
loidnf postavenf{ o¢f, kolobom hornich vigek, sitnice ¢
duhovky. PfidruZené jsou zrakové vady, které mohou
vest v nejtéZSich pfipadech aZ k tplné slepoté. Problémy

v oblasti sluchu zahrnuji nejcast&ji atrézie nebo stenézy
vnéjsitho zvukovodu, anomilie stfedniho i vnitfniho ucha
a typické vyrtstky v oblasti usi. StéZejnim symptomem
jsou nepfirozené& zvétSend usta, kterd sméfuji vice na jed-
nu stranu. Vyjimkou nejsou roz3tépy jazyka, patra a uvuly,
vysoké patro a jiné. Mezi dal3i pfidatné symptomy pati{
anomdlie skeletu obli¢eje a obratlti, anomdlie vniténich
orgdnil, vrozené srde¢nf vady, dychaci obtiZe a sniZend
inteligence aZ mentdlnf retardace. Diagnézu lze stanovit jiz
v novorozeneckém obdobi na zdkladé piitomnosti zdklad-
nich klinickych pifznaki, aviak geneticky test, ktery by
se zaméfoval na prenatdlnf diagnostiku tohoto syndromu,
prozatim nenf k dispozici.

Vy&e uvedené informace byly ziskdny re§ersf a studiem
zahrani¢ni a domdcf literatury, pfi¢em?Z jsme zejména

v ¢eskych zdrojich narazili na informace zastaralé ¢i
velmi struc¢né. Zakladem pro pochopenf problematiky
zmifiovanych syndromi je dosaZenf vy3si informovanosti
vefejnosti i odbornikil, a to mimo jiné prostiednictvim
mezioborové spoluprice a komunikace mezi oblastmi
zdravotnictvi, Skolstvi a socidlnich sluZeb, které aktivné
pomdhaji osobdm s t&mito syndromy a jejich rodindm
pfeklenout jejich handicap a co nejpiirozenéji se zafadit
do spolecenského Zivota. '

Cldnek vznikl na zdkladé diplomové prdce na téma
LSluchové postizent jako syndromdlini vada®, klerd

o zminénych syndromech pojedndvd detailnéji a teorii
dophituje prakticky orientovanym vyzkumnym Set-

fenim. Diplomovd prdce byla obbdjena roku 2016

na Pedagogické fakulté Univerzity Palackého v Olomouci.
Plné znéni prdce véetné kompletnibo seznamu

pouZitych zdrojit je dostupné na portdlu www.theses.cz
(theses.cz/id/Opughb/DP_Jilkova_Miluse pdf).
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