Bannayan-Riley-Ruvalcabauv syndrom

Bannayan-Riley-Ruvalcabadv syndrom (OMIM (https://www.omim.org/) 153480 (https://omim.org/entry/153480
)) je vzacné se vyskytujici autosomalné dominantni porucha zplsobena mutaci tumor supresorového genu PTEN.

Mutaci sdili s Cowdenovym syndromem, ale manifestuje se mnohem casnéji.
Typicky obraz zahrnuje makrocefalii a stfevni polypdzu, obvykle jde o polypy
hamartomatézni. Pomérné ¢astd byva mirna mentdalni retardace. Byvéa prechodné
opozdéni motorického vyvoje, které se sice pozdéji upravi, ale ¢asto dochdzi pozdé&ji
k rozvoji myopatii. Casté jsou poruchy pohybového aparatu a kozni afekce. Syndrom
maze vSak predstavovat rizikovy faktor pro rozvoj karcinomu prsu, navzdory
polypdze streva neni pravdépodobné rizikovym faktorem pro rozvoj nador(
gastrointestinalniho traktu.

Existuji i prechodné formy onemocnéni, které sdileji fenotypové vlastnosti b 4.— ~
Bannayan-Riley-Ruvalcablova syndromu i Cowdenova syndromu. b ;
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Souvisejici clanky
= Cowdendv syndrom
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