Apertuv syndrom

Apertav syndrom (akrocefalosyndaktylie) je vzécné genetické
podminéné onemocnéni postihujici predevsim lebku pred¢asnym
uzavienim $vi a déle horni a dolni konetiny syndaktylii. Radi se do
Siroké skupiny kraniosynostéz, historicky se se ApertQv syndrom a
nékteré dalsi choroby z této skupiny oznacovaly (pro kombinaci typickych
projevl) jako akrocefalosyndaktylie.

Genetika

Apertlv syndrom je zplsoben mutaci v genu pro receptor fibroblastového
rlstového faktoru typu 2 (FGFR2, 10926.13, OMIM: 176943 (http://omim.o
rg/entry/176943)). Dédi¢nost syndromu je autozomalné dominantni.

Etiopatogeneze

= Pravdépodobné primarni zarode¢ny defekt zplsobujici pred¢asny
uzavér Svi a srdst prstd (syndaktylii).

Klinicky obraz

Prodlouzeni lebky (turicefalie);

syndaktylie;

mnohocetné tarzalni koalice;

deformity stredousi;

mozkova atrofie (tlakem rostouciho mozku na rigidni skelet lebky).

Terapie

= Neurochirurgicka;
= ortopedicka (rozrusovani lebecénich $vi, separace prstl rukou).

Odkazy
Souvisejici ¢clanky

= Kraniostendza
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Vzhled pacienta s Apertovym syndromem, dentitio tarda
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