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Klinicka syndromologie

vady

« Hlavnim ukolem klinického genetika (syndromologa) je
zhodnoceni fenotypu probanda za ucelem posouzeni
vhodneho typu laboratorniho vysetreni.

« Diky pokrokim v molekularni biologie a genetice je
naprosta vétsina ,klinickych® diagn6z syndromu dnes jiz
overitelna na molekularni urovni.

« Cesta ke spravné diagnoze byva slozita a Casto trva
mesice az roky.
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i Diferencialni diagnostika

Chromozomova

Teratogen
aberace

Monogenni
malformacni
syndrom

Impritning,
UPD

Dysmorfie
PMR
Srdecéni vada...

Mikrodelece/
mikroduplikace

Sekvence,
izolovany
komplex VV




LD G4

Nejcastejsi indikace

- Maly vzrust, neprospivani

* Dysmorfie, organoveé VV

* Psychomotoricka retardace

» Vyvojoveé poruchy (napf. autismus)

* Poruchy sexualniho vyvoje



Maly vzrust

* Maly vzrust s normalnim PMV:
» Karyotyp
« SHOX gen

» Tézké neprospivani:
* Silver-Russell syndrom
* microarray
» metabolicky screening

* Neprospivani s dysmorfii a PMR:
* microarray
» metabolicky screening



Hypotonie

* Novorozenecka:
» Karyotyp
 PWS (mikrodelece)
« SMN1, MD1

» metabolicky screening

* Pozdeéji nastupuijici, progreduijici:
» svalové dystrofie (dystrofinopatie aj.)
* cetné neuromuskularni choroby (panel)



Kardiomyopatie

* Novorozenci, kojenci:
* RASopatie (sy. Noonan, Costello, CFC, Leopard)
» metabolicky screening (u novorozencu zejm.
mitochondropatie, pozdeji stfadvé choroby)

* Dospeély vek:
» dle typu (hypertroficka, dilatacni, restriktivni,
arytmogenni dysplazie praveé komory)



Dysmorfie

* Novorozenci, kojenci:
* karyotyp
* microarray

* Pozdeji:
* dle fenotypu



PMR

* S normalni fenotypem
* karyotyp
* microarray
* u chlapcu FRA-X sy.
» metabolicky screening

» Ve spojeni s VVVI/dysmorfii:
* dle fenotypu



PAS

* S normalni fenotypem
* karyotyp
* microarray
* u chlapcu FRA-X sy.
 panel genu autismu
» metabolicky screening

» Ve spojeni s VVVI/dysmorfii:
* dle fenotypu



DSD

* Novorozenci:
» karyotyp (FISH — gonozomy, SRY)
« CAH

 Pozdeji (dospivani aj.), gonadalni dysgeneze:
e AR (A|S), SRD5A2 (Zensky fenotyp, muzsky genotyp)

e AMH/AMHR (muZsky genotyp, Zenské vnitini organy)
» dalsi geny gonadalnich dysgenezi

* microarray

 Sekundarni amenorhea, PCO:
* FRA-X (pfenasecstvi)
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Databaze

vady

* VetSina volne dostupnych



OMIM

* WWW.0mim.org

» Katalog genu a fenotypu (chorob)

* Moznost vyhledavani dle pozice (lokalizace) i dle
fenotypu.

* Propojeni s radou dalSich databazi.


http://www.omim.org/
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ORPHANET

« www.orpha.net

» Katalog vzacnych chorob

» Obsahuje informace o diagnostice, |écbe,
pacientskych organizacich atd.

* Pfimé odkazy na informacni materialy


http://www.orpha.net/

ORPHANET
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The portal for rare diseases and orphan drugs

orphanet

"Rare diseases are rare, but rare disease
patients are numerous "

Access our Services
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DECIPHER

» decipher.sanger.ac.uk

» Databaze submikroskopickych chromozomalnich
CNV

» Obsahuje informace o fenotypu, souvisejicich
syndromech, obsahuje konkrétni pfipady

* Pfimé odkazy na dalsi databaze
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Ukol 1

* Probandka, 35 let, sledovana hematology pro
snizenou plazmatickou hladinu koagulacniho Faktoru
VIl (35 %).

» Stejné hladiny ma i jeji sestra a matka.

* Dosud bez krvacivych kombinaci.

* Geneticka porucha? Dedicnost? Korelace
genotyp-Fenotyp. Moznosti vysetreni v CR.



Ukol 2

* Prenatalni diagnostika — nalez CGH: array
* 16p11.13(15129970 16279283 )x 1

* Klinicky vyznam? Mozny fenotyp? Dalsi postup?



Podékovani

Dekuji za pozornost

http://www.vrozene-vady.cz/



