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Bannayan-Riley-Ruvalcabaův	syndrom
Bannayan-Riley-Ruvalcabaův	syndrom	(OMIM	(https://www.omim.org/)	153480	(https://omim.org/entry/153480
))	je	vzácně	se	vyskytující	autosomálně	dominantní	porucha	způsobená	mutací	tumor	supresorového	genu	PTEN.

Mutaci	sdílí	s	Cowdenovým	syndromem,	ale	manifestuje	se	mnohem	časněji.
Typický	obraz	zahrnuje	makrocefalii	a	střevní	polypózu,	obvykle	jde	o	polypy
hamartomatózní.	Poměrně	častá	bývá	mírná	mentální	retardace.	Bývá	přechodné
opoždění	motorického	vývoje,	které	se	sice	později	upraví,	ale	často	dochází	později
k	rozvoji	myopatií.	Časté	jsou	poruchy	pohybového	aparátu	a	kožní	afekce.	Syndrom
může	však	představovat	rizikový	faktor	pro	rozvoj	karcinomu	prsu,	navzdory
polypóze	střeva	není	pravděpodobně	rizikovým	faktorem	pro	rozvoj	nádorů
gastrointestinálního	traktu.

Existují	i	přechodné	formy	onemocnění,	které	sdílejí	fenotypové	vlastnosti
Bannayan-Riley-Ruvalcabůova	syndromu	i	Cowdenova	syndromu.
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