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Klinická syndromologie

• Hlavním úkolem klinického genetika (syndromologa) je 
zhodnocení fenotypu probanda za účelem posouzení 
vhodného typu laboratorního vyšetření.

• Díky pokrokům v molekulární biologie a genetice je 
naprostá většina „klinických“ diagnóz syndromů dnes již 
ověřitelná na molekulární úrovni.

• Cesta ke správné diagnóze bývá složitá a často trvá 
měsíce až roky.
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Nejčastější indikace

• Malý vzrůst, neprospívání

• Dysmorfie, orgánové VV

• Psychomotorická retardace

• Vývojové poruchy (např. autismus)

• Poruchy sexuálního vývoje



Malý vzrůst

• Malý vzrůst s normálním PMV:
• Karyotyp
• SHOX gen

• Těžké neprospívání:
• Silver-Russell syndrom
• microarray
• metabolický screening

• Neprospívání s dysmorfií a PMR:
• microarray
• metabolický screening



Hypotonie

• Novorozenecká:
• Karyotyp
• PWS (mikrodelece)
• SMN1, MD1
• metabolický screening

• Později nastupující, progredující:
• svalové dystrofie (dystrofinopatie aj.)
• četné neuromuskulární choroby (panel)



Kardiomyopatie

• Novorozenci, kojenci:
• RASopatie (sy. Noonan, Costello, CFC, Leopard)
• metabolický screening (u novorozenců zejm. 
mitochondropatie, později střádvé choroby)

• Dospělý věk:
• dle typu (hypertrofická, dilatační, restriktivní, 
arytmogenní dysplázie pravé komory)



Dysmorfie

• Novorozenci, kojenci:
• karyotyp
• microarray

• Později:
• dle fenotypu 



PMR

• S normální fenotypem
• karyotyp
• microarray
• u chlapců FRA-X sy.
• metabolický screening

• Ve spojení s VVV/dysmorfií:
• dle fenotypu 



PAS

• S normální fenotypem
• karyotyp
• microarray
• u chlapců FRA-X sy.
• panel genů autismu
• metabolický screening

• Ve spojení s VVV/dysmorfií:
• dle fenotypu 



DSD

• Novorozenci:
• karyotyp (FISH – gonozomy, SRY)
• CAH

• Později (dospívání aj.), gonadální dysgeneze:
• AR (AIS), SRD5A2 (ženský fenotyp, mužský genotyp)
• AMH/AMHR (mužský genotyp, ženské vnitřní orgány)
• další geny gonadálních dysgenezí
• microarray

• Sekundární amenorhea, PCO:
• FRA-X (přenašečství)



Databáze

• Většina volně dostupných



OMIM

• www.omim.org

• Katalog genů a fenotypů (chorob)

• Možnost vyhledávání dle pozice (lokalizace) i dle 
fenotypu.

• Propojení s řadou dalších databází.

http://www.omim.org/


OMIM



ORPHANET

• www.orpha.net

• Katalog vzácných chorob

• Obsahuje informace o diagnostice, léčbě, 
pacientských organizacích atd.

• Přímé odkazy na informační materiály

http://www.orpha.net/
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DECIPHER

• decipher.sanger.ac.uk

• Databáze submikroskopických chromozomálních 
CNV 

• Obsahuje informace o fenotypu, souvisejících 
syndromech, obsahuje konkrétní případy

• Přímé odkazy na další databáze



DECIPHER



Úkol 1

• Probandka, 35 let, sledována hematology pro 
sníženou plazmatickou hladinu koagulačního Faktoru 
VII (35 %).
• Stejné hladiny má i její sestra a matka.
• Dosud bez krvácivých kombinací.

• Genetická porucha? Dědičnost? Korelace 
genotyp-Fenotyp. Možnosti vyšetření v ČR.



Úkol 2

• Prenatální diagnostika – nález CGH: array

• 16p11.13(15129970_16279283)x 1

• Klinický význam? Možný fenotyp? Další postup?



Poděkování

Děkuji za pozornost
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