Mikrodelecni syndromy

Mikrodelec¢ni syndromy jsou specifickou skupinou strukturnich chromozomovych aberaci
zpUsobenych deleci velmi malého rozsahu (odtud nézev této skupiny syndrom(). Tyto delece
malého rozsahu radime mezi tzv. submikroskopické chromozomalni aberace - nebot pri
rutinnim vysetreni karyotypu v optickém mikroskopu vétSinou jiz nemohou byt lidskym okem
zachyceny (teoreticky limit je cca. 5 milién{ bazi 1), Tyto syndromy se nazyvaji téZ syndromy

Chramosome 15

prilehlych gent (,contiguous gene syndrome*) nebo syndromy autozomalni segmentalni o
aneuzomie, nebot jejich klinické priznaky jsou zplsobeny vypadkem exprese vice genll. Obecné
maiji tyto syndromy velmi rliznorodé klinické projevy, prakticky u vSech se ale vyskytuje urcity att.z
stupen psychomotorické retardace a kraniofacialni dysmorfie. .
q13.3
Tyto drobné intersticidlni delece vznikaji nerovhomérnym crossing overem mezi homolognimi s
chromozomy nebo nerovnomérnou vymeénou mezi sesterskymi chromatidami. Do této skupiny a5t
chorob patfi i nékteré syndromy spojené s poruchou imprintingu, kdy se klinické projevy delece
li$i podle toho, zda je poskozen chromozom maternaliniho ¢i paternalniho pavodu (Prader-Willi kel
syndrom, Angelmanv syndrom). BT
q21.3
Pri diagnostice téchto syndromU zpravidla nestaéi provést rutinni vysetfeni karyotypu, ale je 23373
potreba vyuzit podrobnéjsich metod. Pri klinickém podezreni na konkrétni syndrom je mozné pouzit 2231
lokus-specifickou FISH sondu, nevyhodou je velmi omezeny rozsah takovéhoto vysetreni (pro .
kazdy testovany lokus/syndrom je zapotrebi specialni sonda), proto se v praxi pfi ne zcela jasné i
klinické diagndze vyuzivaji spiSe metody, které jsou schopné otestovat vétsi mnozstvi syndromd et
zaroven - napfiklad MLPA, & dnes stéle ¢astéji microarray. o
q425.3
Vybrané priklady mikrodeleénich syndromi -
| q26.2
Mikrodelec¢ni syndromy - syndromy autozomalni segmentdlni aneuzomie ,\_:qza.s
Zkratka Syndrom Oblast delece Chromozom
WAGR Wilms@v tumor, aniridie, anomalie urogenitalu, MR del 11p13 i5|' Cervena:
RB Retinoblastom del 13q14 A:;;i;nova
PWS Prader-Willi syndrom del 15g11-13 syndromu
AS Angelman(v syndrom del 15q11-13
MDS Miller-Dieker syndrom-lissencephalie del 17p13
DCS/VCFS | Di George/velocardiofacidlni syndrom + konotrunkdini srdec¢ni vady del 22q11
LGS Langer-Giedeon syndrom (tricho-rhino-phalangedlni syndrom) del 8924.11-24.13
SMS Smith-Magenis syndrom del 17pl1.2
WS Williamsav syndrom del 7911.23
Cri du chat syndrom del 5p15.2
Wolflv-Hirschhornfv syndrom del 4p16.3
Odkazy

Souvisejici ¢clanky

Chromozomadlni abnormality
Strukturni chromozomalni aberace
Genovy imprinting a lidské patologie
Indikace k vysSetreni karyotypu
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