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Apertuv syndrom

autosomalné dominantné dédicné onemocnéni,
které se projevuje deformacemi lebky a jinych casti
tela

velice vzacny, postihuje 1 z 200 000 narozenych

N/ 7 e

Priciny.

o genetickd mutaci,
vyskytuje se na jednom
Z chromozomu a
postihuje jeden
Z genu zodpovédnych
Za spravny vyvoj a
funkci pojiva




¢ Symptomy:

(@)

O O O O O O

tézce postizend lebka, jejiz vyvoj je silné narusen - lebka je deformovang,
Celo je vysoké a vyCniva, oblicej byva spise propadly, zahlavi je ploché
predcasny srUst lebecnich svU - zvySovdni nitrolebniho tlaku

deformace obliceje, oCnic a dutiny Ustni

poruchy zraku a vyslovnosti

deformace hornich a dolnich koncetin — syndaktilie

vyvojové vady vnitfnich orgdnu - plic, tréviciho traktu, srdce, apod.

inteligence muze byt normdini, nebo je pfitomnd mentdini
retardace rizného stupné




e Diagnostika:
o na zakladé molekuldrné genetického vysetreni v prenatdlnim obdobi
o genetické vysetieni na zdkladé projevy

« Terapie:
o nelécitelnd, Ize IECIT jen jeji symptomy nejCastéji chirurgické zakroky
o remodelace lebky — v novorozeneckém az batolecim a véku
o palatoplastika — operace rozstépove vady, pred 18. mésicem
o Uprava syndaktilie
o Uprava hypoplazie stredni Casti obliceje
o ortodontické Upravy
@)

dalsi plastické operace - brady, tvari, ocnich vicek apod.

Crouzon syndrome with exophthalmos Crouzon syndrome at the age of five Crouzon syndrome with “ﬁmﬁm propuision Postoperative appearance



