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Uvod

V literature je uvddéna fada genetickych
syndromU spojenych se zvysenym rizi-
kem vyskytu nadort détského véku nebo
nadorl typickych pro dospélé, které se
vsak vyskytnou u déti. Je napf. popsano
vice nez 50 rdznych klinicky definova-
nych stavl a nékolik abnormalnich kon-
stitu¢nich chromozomalnich aberaci
provazenych zvysenym rizikem vyskytu
nefroblastomu (WilmsGv nador). V nasle-
dujicim prehledu jsme se pokusili podat
informace o nejcastéjsich z nich.

Wilmsav tumor a syndromy s nim
spojené

WAGR syndrom (Wilms-Aniridia-Ge-
nitourinary Malformation-Mental Retar-
dation) (OMIM 194072)

Zodpovédné geny: mikrodelece 11p13,
mutace WTT (11p13) a PAX6 (11p13)
Analyza genG: mutacni analyza
WT1 genu - v ramci vyzkumu po domluvé
Ustav biologie a lékafské genetiky FNM
a2.LF UK (MUDr. A. Kfepelova, CSc., anna.
krepelova@fnmotol.cz)

PAX6 gen se v CR nevysetiuje.
Dédic¢nost: autozomalné dominantni
Frekvence: 7-8/1 000 osob s nefroblasto-
mem

Klinické symptomy: aniridie, genitouri-
narni malformace (obojetny genital,
kryptorchizmus), mentalni retardace, ne-

froblastom (WilmsGv nador) - riziko 40 %
do véku 20 let

Klinické kontroly: CT bricha v 6 mési-
cich, do 7 let kazdé 3 mésice sono bficha
a peclivé fyzikalni vysetfeni détskym lé-
kafem, pozdéji 2krat ro¢né

Beckwith-Wiedemanntv syndrom
(BW) (OMIM 130650)

Prevalence 1/14 000

Riziko nadorl: nefroblastom, hepa-
toblastom, adrenokortikalni karcinom
a rhabdomyosarkom

Zodpovédné geny: zmény v oblasti
11p15 - geny CDKN1C, H19, KCNQ1, gen
NSD1(5g35)

Molekularni geneticka analyza: v kri-
tické oblasti BWS/RS metyla¢ni ana-
lyza, uniparentélni disomie, delece, du-
plikace, muta¢ni analyza CDKNT genu:
Ustav biologie a lékafské genetiky FNM
a2.LF UK(MUDr. A. Krepelova, CSc., anna.
krepelova@fnmotol.cz)

Dédi¢nost: BWS je vétSinou sporadicky,
vzacné autozomalné dominantni
Frekvence: cca 1/14 000

Klinické symptomy: exomphalos, makro-
glosie, rozstép patra, malformace usdnich
boltc(, gigantizmus, defekty bfisni stény,
hemihypertrofie, hypoglykemie, polycy-
temie, hypertriglyceridemie, hyperchole-
sterolemie, nemaligni zmény ledvin (ne-
fromegalie, nefrokalcinéza, mnohocetné
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cysty, hydronefréza, urolithiasa) zvyseny
a-fetoprotein

Diagnostika: 3 velka a 1 malé kritérium
(tab. 1)

Klinické sledovani: od 6 mésict do 7 let
kazdé 3 mésice sono bficha a peclivé fyzi-
kalni vysetreni détskym |ékatem, pozdéji
2krat rocné

Idiopaticka hemihypertrofie IHH
(OMIM 235000) a aniridie Al
Prevalence IHH

1/13 000-86 000, Al 1/50 000
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PREHLED SYNDROMU SPOJENYCH S RIZIKEM NADORU DETSKEHO VEKU

Tab. 1. Diagnosticka kritéria.

Velka kritéria
BW syndrom v rodinné anamnéze
vyska a védha > 97. percentilem

zmény boltcl - dolicky v zadnim helixu, ryhy predni ¢asti boltce

makroglosie
omfalokela

visceromegalie (zvétsend jatra, slezina, ledviny, nadledviny, pankreas)

embryonalni nador (nefroblastom, hepatoblastom, rabdomyosarkom)

hemihypertrofie
adrenokortikdIni cytomegalie

zmény ledviny (nefromegalie, nefrokalcinéza,

Mala kritéria

polyhydramnion
nedonosenost

neonatalni hypoglykemie

nevus flameus na obliceji

hemangiom
charakteristicka facies - infraorbitaIni ryha, hypoplasie

stfedu obliceje

kardiomegalie, vrozené srdecni vady, kardiomyopatie
diastasis recti

urychleny kostni vék

mnohocetné cysty, hydronefrdza, urolithiasa)

rozstép patra (vzacné)

Rizika nadorl: nefroblastom a hepato-
blastom

Gen: doporuceno vysetfeni delece WTT,
jsou znadmy i jiné genomové zmény
Dédi¢nost: autozomalné dominantni
Klinické ptiznaky: IHH - jedna polovina
téla nebo jeho cast je vyznamnéji vétsi
nez druhd, Al — nevyvinuti iris zpravidla
na obou ocich vétsinou asociované s po-
ruchou vyvoje sitnice.

Klinické sledovani: CT bficha v 6 mési-
cich, do 7 let kazdé 3 mésice sono bficha
a peclivé fyzikalni vysetieni détskym Ié-
kafem, pozdéji 2krat ro¢né. Al - sledovani
oftalmologem

Denys-Drash syndrom

(OMIM 194080)

Riziko nadoru: nefroblastom

Gen: mutace WTT genu

Dédi¢nost: vétsinou sporadicky, ¢ast au-
tozomalné dominantni

Frekvence: vzicny

Klinické priznaky: genitourinarni mal-
formace (pseudohermafroditizmus)
a glomerulonefritida (mesangialni skle-
réza)

Klinické sledovani: od 6 mésicd do 7 let
kazdé 3 mésice sono bricha a peclivé fyzi-
kalni vysetteni détskym Iékafem, pozdéji
2krat rocné

Perlmantiv syndrom

(OMIM 267000)

Riziko nadort: nefroblastom

Gen: predpoklada se mutace GPC3
Dédi¢nost: autozomalné recesivni

Klinické ptiznaky: prenatalni hypertrofie
s polyhydramnionem, gigantizmus, vis-
ceromegalie, kryptorchizmus, dysplazie
ledvin a mnohocetné vrozené anomalie;

Klinické sledovani: od 6 mésict do 7 let
kazdé 3 mésice sono bficha a peclivé fyzi-
kalni vysetfeni détskym Iékafem, pozdéji
2krat rocné

Familiarni retinoblastom

(OMIM 180200)

Zodpovédny gen: RBT (13q14), moznost
vzniku retinoblastomu i v dudsledku ji-
nych genetickych mechanizmd
Dédic¢nost: autozomalné dominantni, asi
v 60 % sporadicky

Analyza genu: Oddéleni lékafské ge-
netiky FN Brno - PDM, Cernopolni 9,
613 00 Brno (RNDr. I. Valaskova, ivalas-
kova@fnbrno.cz)

Vysetieni genu RBT (FISH na deleci
a sekvenace genu) u viech pacient0 s re-
tinoblastomem; pokud se prokaze de-
lece/mutace RBT genu, vysetfeni ro-
dinnych pfislusnikd - co nejdfive po
narozeni.

Prlikaz delece/mutace byvéa castéji
u bilateralnich retinoblastom{, ale asi
15% déti s unilateradlnim retinoblasto-
mem je nositelem germline delece/mu-
tace RB1 genu. Zhruba ve 40 % jde o de
novo germindlni mutace.

Incidence retinoblastomu je uvadéna
1/15 000-28 000.

Klinické priznaky: vysoké riziko retino-
blastomu, riziko osteosarkomu a mela-
nomu

monozygotickd dvojcata

Klinické sledovani: u prokdzané de-
lece/mutace Rb1 genu vysetieni o¢niho
pozadi v celkové anestezii kazdé 2-3 mé-
sice do 2 let, kazdé 3-6 mésict do 4 let
a 1krat ro¢né do 6 let, déle pravidelné kli-
nické kontroly na pracovisti détské onko-
logie 4krat ro¢né, a to i po prodélani re-
tinoblastomu pro riziko osteosarkomu
amelanomu

Syndromy chromozomalni
nestability

Syndromy chromozomalni nestability jsou
témér vzdy autozomadlné recesivné dé-
di¢né afekce zpUsobené poruchou genli
kédujicich enzymy zajistujici reparaci DNA.
Dulsledkem poruchy téchto reparacnich
procest je hypersenzitivita k urcitym ge-
notoxickym agens a naruseni strukturni
integrity chromozomd. Vznikaji trhliny
a zlomy, pripadné chromozomové pre-
stavby. Klinické projevy jsou dlsledkem
poruch bunééného cyklu, a tim zvysené
pravdépodobnosti somatickych mutaci.
Pacienti s témito chorobami maji vysoké
riziko rdznych malignich onemocnéni.
Pleiotropni efekt odpovédnych genl se
u jednotlivych afekci projevuje vrozenymi
vadami a urcitymi laboratornimi nalezy.

Ataxia-teleangiektasia

Zodpovédny gen: ATM (11922.3)

Typ dédi¢nosti: autozomalné recesivni
Analyza genu: Ustav biologie a |ékaFské
genetiky VFN a 1. LF UK Praha (Mgr. Jana
Soukupova, jproko@If1.cuni.cz)
Incidence: 1:40 000-300 000 porodu
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Charakteristika syndromu: Klinickému
obrazu dominuji neurologické pfi-
znaky - cerebeldrni ataxie je pfitomna
u 100 % ptipadd (evidentni je jiz v dobég,
kdy dité zacina chodit), dale se obje-
vuje chorea, nystagmus, svalova slabost,
elasticita. Teleangiektazie bulbd a v ob-
lastech exponovanych slune¢nimu za-
feni jsou typicky pfitomné kolem 7. roku
véku. Daldimi koznimi pfiznaky jsou viti-
ligo, skvrny café-au-lait, predcasné sedi-
véni. U pacientd se objevuje defekt bu-
nécné i protildtkové imunity, infertilita.
Dvé tretiny pacientl maji vysokou hla-
dinu sérového alfa-fetoproteinu. Chro-
mozomalni fragilita je pfitomna zhruba
v 10 % mitos, nejcastéji se mista zlom{
vyskytuji v oblastech pro T a B-bunéc¢né
receptory.

Nadory se vyskytnou asi u 30% osob
s Ataxia-teleangiektasia (AT), nejcas-
téji jde o leukemie a lymfomy, v dospé-
losti pak nadory Zaludku, meduloblas-
tomy, gliomy, kozni nddory a karcinomy
délohy. Pro pacienty je nutné se vyvaro-
vat zvysené radiacni zatéze, rutinni RTG,
napf. pfi fraktufe, nejsou kontraindiko-
vana. Pro heterozygoty mutace v ATM
genu (rodice pacient() je riziko malignit
zvy$ené 2-3nasobné, pro Zeny je asi 50%
riziko manifestace karcinomu prsu.

Doporucené sledovani: kontroly Iéka-
fem 4krat ro¢né se zaméfenim na pfi-
znaky hematolog. malignit, gastroskopie
v pfipadé gastrointestindlnich obtizi.

V dospélosti sledovani v mamologické
poradné (prevence jako u skupiny Zen
s vysokym rizikem karcinomu prsu) -
plati i pro zeny s mutaci v ATM genu v he-
terozygotni formé.

Specifika l1écby: nelze pouzivat kon-
ven¢ni davky radioterapie.

Bloomiiv syndrom (OMIM 210900)
Zodpovédny gen: mutace genu BLM
(15926.1)

Typ dédi¢nosti: autozomalné recesivni
Velmi vzacny, celkem popsany pouze
stovky pfipadu.

Analyza genu se v CR neprovadi.

Charakteristika syndromu

Facialni teleangiektazie, maly vzrist, fo-
tosenzitivita, maly, uzky oblicej, hypo-
a hyperpigmentace, imunodeficience -

snizené hladiny IgM, diabetes mellitus,
mala varlata/poruchy menstruace.

Riziko Siroké skaly nadord - pred 20. ro-
kem véku predevsim akutni leukemie
a lymfomy. V dospélosti karcinomy jazyka,
laryngu, plic, jicnu, stfeva, kize, prsu, dé-
lozniho cipku.

Doporucené sledovani: vhodné kontroly
na détské onkologii 4krat ro¢né, scree-
ning solidnich nador( od 20 let, gyneko-
logické a mamologické kontroly po pul
roce véetné UZ, screening dalSich nadort
(GIT, plic, kGize aj.).

Fanconiho anémie

Zodpovédné geny: FANCA (16q24.3),
FANCB (Xp22.31), FANCC (9q22.3),
FANCD1 (13912.3), FANCD2 (3p25.3),
FANCE (6p22-p21), FANCF (11p15),
FANCG (9p13), FANCI (15q25-g26),
FANCJ (17922), FANCL (2p16.1), FANCM
(14921.3), FANCN (16p12)

Typ dédi¢nosti: heterogenni autozo-
malné recesivné dédi¢né onemocnéni
(s vyjimkou vzacné FANCB skupiny, ktera
je dédicna X-recesivné)

Analyza gen se v CR neprovadi.

Charakteristika syndromu
Fanconiho anémie (FA) je onemocnéni
charakterizované chromozomalni insta-
bilitou, progresivnim vyvojem selhani
kostni diené postihujici vSechny ele-
menty a zvySenym rizikem malignit -
10% riziko akutni myeloidni leukemie
nebo myelodysplastického syndromu
(stfedni vék, manifestace 14,8 let), 2,8%
riziko hepatoceluldrniho karcinomu
(moznd ucast dlouhodobé androgenni
terapie), asi 5,3% riziko nador0 krku
a hlavy, jicnu, vulvy a délozniho hrdla.
U heterozygotl pro FA nebylo zvysené
riziko malignit prokazéano, ale u komple-
mentarni skupiny FANCD1, kde jsou pfi-
¢inou mutace v BRCA2 genu lze predpo-
klddat zvysené riziko karcinomu prsu.
Incidence onemocnéni je uvadéna
1/200 000-1/400 000 (pfedpokladani
frekvence heterozygotu v Evropé 1/300).
Pfiblizné 60-70% nemocnych ma vro-
zené vyvojové vady a poruchy vyvoje:
nizkd porodni hmotnost, abnormalni
kozni pigmentace (76% hyperpigmen-
tace, skvrny café-au-lait), skeletalni de-
formity (50% anomadlie palce - aplasie,

hypoplasie, nadpocetny palec, 30% mi-
krocefalie), renalni malformace (31%
aplasie, duplikace, ectopie a podkovo-
vitd ledvina), neurologické abnormality
(23% strabizmus, 20% hyperreflexie, 18%
mentdlni retardace), mikroftalmie (19 %),
anomalie usi a hluchota (12 %), vrozené
srde¢ni vady (7 %) a hypogonadizmus
(20%). 25 % pacientll nema zadné VVV
ani dysmorfické pfiznaky.

Zéakladnim diagnostickym testem je vy-
Setfeni chromozomalni instability po kul-
tivaci leukocytt s diepoxybutanem (DEB)
nebo mitomycinem C (hypersenzitivita
k chemickym mutagendim). Test neodhali
zdravé heterozygoty pro FA.

Doporucené sledovani: pfi diagnéze
ultrazvukové vysetfeni uropoetického
traktu, vysetfeni sluchu, zhodnoceni
psychomotorického vyvoje, o¢ni vyset-
feni, genetickd konzultace, hematolo-
gické sledovani - pokud nejsou kompli-
kace krevni obraz 1krat za 3 mésice, Tkrat
rocné vysetreni kostni dfené, HLA typi-
zace pacienta, sourozencl a rodicl pro
Ucely transplantace hematopoetickych
progenitorovych bunék, endokrinolo-
gické sledovani, dle potieby ortopedicka
péce (korekce VVV), od 20 let 1krat rocné
vysetieni Ustni dutiny, laryngoskopie
a gynekologické vysetteni, vhodné je oc-
kovéni proti papilomaviriim

Specifika 1é¢by: primarni manifestace
choroby, aplastickd anémie, je |é¢ena an-
drogeny. Kauzdlni |é¢bou je transplan-
tace hematopoetickych progenitorovych
bunék za pouziti specialnich proto-
kolG s redukovanymi davkami chemote-
rapeutik a zareni.

Nijmegen Breakage syndrom
Zodpovédné geny: NBST gen - chr.
8021 - pfes 90% pacientll jsou homozy-
goti pro mutaci 657del5, vzacné LIG4 gen
Typ dédi¢nosti: autozomalné recesivni
Frekvence heterozygotu 657del5 mutace
v CR, Polsku a Ukrajiné je udavana 1/177,
incidence NBS syndromu 1/70 000.
Genetické testovani indikuje klinicky ge-
netik.

Pracovisté poskytujici analyzu genu
v CR: DNA laboratof Kliniky détské neuro-
logie 2. LF UK a FN v Motole (doc. MUDr. P.
Seeman, Ph.D., pseeman@yahoo.cz) - vy-
Setfeni mutace 657del5
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Charakteristika syndromu

Pro Nijmegen Breakage syndrom (NBS)
je charakteristickd spontanni chromo-
zomalni instabilita (nej¢astéjsi aberaci je
inv(7)(p139g35) a translokace postihujici
chromozom 7 a 14), hyperradiosenzitivita
a radiorezistence syntézy DNA.

U 40-50% pacientli se malignita vy-
vine pred 20. rokem véku (stredni vék
manifestace je 9 let), v 85-90% jde
o leukemie nebo lymfomy. Ze solidnich
nadorl byl opakované popsan vyskyt
meduloblastomu a periandlniho rhabdo-
myosarkomu. U 20-30% pacientd se ma-
lignita rozvine pred diagnézou NBS.
Klinické pfiznaky: mikrocephalie ob-
vykle pfitomna jiz pfi porodu nebo
se rozviji v ¢asném kojeneckém véku,
facialni dysmorfizmus, (prominujici
stfedni obli¢ejové partie a nos, ustupu-
jici nizké celo, retromikrognacie a velké
usni boltce), ktery se zvyraznuje s vékem,
opozdéni rlstu je obvykle zaznamenano
po 2. roce Zivota, i kdyz pacienti maji sig-
nifikantné sniZzenou jiz porodni hmot-
nost a délku, z vrozenych vyvojovych
vad se vyskytuji malformace CNS, clino-
dactylie a syndactylie, vady ledvin, hy-
pospadie, kryptorchizmus, trachedlni
hypoplazie, orofacidlni rozstépy, sr-
decni vady, opozdény vyvoj feci, hyper-
aktivita, v predskolnim obdobi je 1Q ob-
vykle v normé, s vékem byl zaznamenén
pokles intelektualnich funkci, postupné
dochazi k progresi humoralni i celularni
imunodeficience - 2/3 pacientdl maji re-
kurentni respirac¢ni, gastrointestindalni
a urindlni infekce, casté jsou i otitidy, po-
rucha sexudlni maturace u divek - hyper-
gonadotropni hypogonadizmus, u vice
nez 50 % pacientu jsou pfitomny poruchy
pigmentace - skvrny café-au-lait a/nebo
vitiligo, jiz v dospivani nebo v mladém
dospélém véku se objevuje Sedivéni jako
vyraz progeroidnich zmén.

Doporucené sledovani a prevence:
ochrana pfed radia¢nim zafenim - ke sle-
dovani je vhodnéjsi UZ a MRI nez CT, sle-
dovéni hladin protilatek — dle potieby
substituce, u opakovanych respiracnich
a mocovych infekci antibioticka profy-
laxe, 1krat ro¢né nebo dle potieby sero-
logie CMV, EBV, VHC a VHB, 4krat ro¢né
sledovani na pracovisti détské onko-
logie, v pfipadé potfeby |é¢ba hypergo-

nadotropniho hypogonadizmu u divek,
suplementace vitaminem E, ac. folicum,
chirurgicka korekce VVV dle potieby, dle
potieby logopedickd péce, pfip. specidlni
Skola

Specifika l1é¢by: modifikovana onkolo-
gickd lé¢ba (konvenéni davky chemo-
a radioterapie vedou k Zivot ohrozuji-
cim toxickym komplikacim, mélo by byt
vylouceno uziti radiomimetik, alkyla¢nich
agens a epipodophyllotoxinu, omezeno
uziti metotrexatu), u nékterych pacientt
muze byt vhodna transplantace hemato-
poetickych progenitorovych bunék

Xeroderma pigmentosum
Zodpovédné geny: XPA (9p22.3),
ERCC3 (2921), XPC (3p25), ERCC2 (19913.2),
XPE (11p12-p11), ERCC4 (16p13.3-p13.13),
ERCC5 (13933), POLH gen (6p21.1-p12)
Typ dédi¢nosti: heterogenni autozo-
malné recesivné dédi¢né onemocnéni,
v soucasnosti déleno do 8 komplemen-
tac¢nich skupin (A-G, XPV)

Analyza geni se v CR neprovadi.
Diagnostika je provadéna ve specializo-
vanych laboratofich prikazem hypersen-
zitivity bunék k UV zarfeni.

Pacienti maji mnohocetné kozni ma-
lignity (basoceluldrni a squamozni karci-
nomy, melanomy) s prmérnym vékem
manifestace prvniho nadoru v 8 letech,
¢asté jsou o¢ni melanomy, zvy3ené je ri-
ziko squaméznich celularnich karcinomi
$picky jazyka a nadorli mozku, plic, za-
ludku a leukemie.

Charakteristika syndromu
Onemocnéni xeroderma pigmentézum
(XP) je charakterizovano hypersenziti-
vitou k UV zafeni vedouci k vyvoji koznich
karcinom@ v mladém véku, u nékterych
pacientl se vyviji rizné neurologické po-
ruchy.

Populacni frekvence v Evropé je uda-
vana 1/250 000.
Klinické pfiznaky: kozni zmény (ne-
pravidelné pigmentace, poikiloderma,
teleangiectasie, ¢asné karcinomy) v ob-
lastech exponovanych slune¢nimu za-
feni jsou patrné u 50 % pacient(i v 18 mé-
sicich, u 75 % ve 4 letech a u 95 % ve véku
15 let, 80% pacientll ma ocni obtize (fo-
tofobii, zanétlivé zmény, ocni karci-
nomy a melanomy), u 20% pacient( jsou
neurologické abnormality (mentalni sub-

norma, mikrocefalie, progresivni senso-
rineurdlni hluchota, hypo- nebo areflexie,
elasticita, ataxie, abnormalni EEG), neuro-
logické abnormality chybi u kompleme-
tacnich skupin C, E, F a variantni XP.
Doporucena prevence a sledovani: di-
slednd ochrana proti UV zareni (odév,
krémy s vysokym faktorem, bryle s UV fil-
trem, minimalizovat denni pobyt venku),
ordlni podavani retinoidd snizuje inci-
denci koznich nadord, bunky pacient(
s XP jsou hypersenzitivni i k mutageniim
typu benzopyrenl obsazenych v cigare-
tovém koufi, proto by pacienti méli byt
chranéni pred pasivnim kourenim, der-
matologické a oftalmologické vysetieni
1krat za 3-6 mésic(, pravidelné neurolo-
gické kontroly a audiometrie

Lécba: lok. Iécba premalignich 1ézi 5-flu-
orouracilem, tekutym dusikem, der-
mabraze, 1é¢ba malignich |ézi stejné jako
u pacientd bez XP (u mensi ¢asti pacientd
je hypersenzitivita k radiaci - proto je do-
porucovéna inicidlné mald davka k testu
klinické hypersenzitivity).

Wernerav syndrom
Zodpovédny gen: RECQL2 - chromozom
8p12-11-2
Typ dédi¢nosti: autozomalné recesivni
Genetické testovani se v CR neprovadi.
Nadorem onemocni asi 10% pacient(
s Wernerovym syndromem (WS), nejcas-
téji se vyskytuji sarkomy mékkych tkani,
melanomy, karcinomy stitné zlazy, hema-
tologické malignity, osteosarkomy, me-
ningeomy.

Charakteristika syndromu
Jednd se o vzacny (v USA je incidence uda-
vana 1 na milion) syndrom adultni pro-
gerie charakterizovany zastavou rlstu
v puberté, kterd ma za nasledek finalné
maly vzrlst. Somaticky i mentalni vyvoj
v détstvi je v normé. Priblizné po 20. roce
véku nastupuje sedivéni a ztrata vlasq,
kdze je ndpadné tenka, vrascita, facies po-
stupné nabyva stafeckého vzhledu, do-
chazi ke ztraté podkozniho tuku na konce-
tinach i trupu a ke svalové atrofii. Objevuji
se organové zmény — katarakta, diabetes
Il. typu, ztréta fertility, zavazna ateroskle-
réza, osteopordza a rdzné typy nadord.

Primérna délka zivota je 47 let.

Buriky pacientl s WS vykazuji chromo-
zomalni instabilitu (translokace, inverze,
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delece), jsou hypersenzitivni ke genoto-
xickym agens. Genomova instabilita je
dlsledkem dysfunkce telomeraz.

Doporucené sledovani: pravidelné kli-
nické vysetieni 4krat rocné, sledovani
hladiny krevnich lipidd, glykemie, hor-
mon stitné Zlazy, krevniho obrazu, oftal-
mologické sledovani, kozni vysetieni.
Lécba: symptomatickd

Prenatdini diagnostika zédvaznych syn-
dromu je mozna v pfipadé zndmé mu-
tace v rodiné.

Preimplantacni diagnostika téchto syn-
dromU je mozna v zévaznych ptipadech
na vybranych pracovistich po konzultaci
s klinickym genetikem.
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