Silveruv-Russelliv syndrom

Silvertv-Russelliv syndrom (SRS) je klinicky syndrom s relativné
dobrou progndézou, charakterizovany intrauterinni a postnataini ristovou
retardaci, potizemi s krmenim, nizkym vzristem, télesnou asymetrii a
typickym trojuhelnikovitym obli¢ejem s prominujicim ¢elem a dalSimi
anomaliemi. Jedna se o epigenetické onemocnéni, které ma riznorody
geneticky a klinicky obraz. SRS Ize v nékterych pripadech potvrdit
molekularné genetickym vySetfenim, ale negativni molekularné genetické
vysetfeni nevylucuje tuto diagnézu.t2!

Klinicky obraz

= intrauterinni ristova retardace

= typickd facidlni dysmorfie: maly trojuhelnikovity oblic¢ej, normalni
obvod hlavy (ale vzhledem k malé délce se hlava zda disproporéné
velkd - relativni makrocefalie pFi narozeni) - tyto znaky jsou v
dospélosti méné ndpadné nez u malych déti; modré skléry, vysoké
prominujici ¢elo, mald Celist (mikrognacie), Ustni koutky stoc¢ené
dol@;

= asymetrie koncetin, hemihypertrofie, kamptodaktylie (fixovana
flexe prstd) ¢i klinodaktylie 5. prstu, syndaktylie 2. a 3. prstu nohy,
pozdni uzavér velké fontanely;

= potize s krmenim, neprospivani, postnatalni ristova retardace;

= poruchy stfevni motility (gastroezofagealni reflux, zpomalené
vyprazdnovani zaludku, zacpa);

= hypoglykemie pfi la¢néni;

= sklon ke zvySenému poceni v détstvi, zejména na hlavé a horni ¢asti
trupu;

= Vyvojové opozdéni;

= potiZze s drzenim hlavy v dlsledku relativné velké hlavy v porovnani s
malym télem;

= porucha motorického vyvoje z nedostatku svalové hmoty a sily;

= normalni inteligence ¢i poruchy ucent;

deficit rlstového hormonu (GH), abnormality spontanni sekrece GH,

subnormdlni odpovéd na GH stimulacni test;

maly vzrist v dospélosti;

opozdény kostni vék;

hypospadie, chlopen zadni uretry;

srdec¢ni vady;

malignity (kraniofaryngeom, testikularni seminom, hepatocelularni

karcinom, Wilmsav tumor).t211]

Typicka facidlni
dysmorfie

Klinodaktylie

Kamptodaktylie

Etiologie

Pri¢ina onemocnéni mize byt na chromosomu 7 a to zhrubau 1z 10
déti. U vétSiny se objevuje vada na

11. chromosomu. Zde dojde k hypometylaci IGF2/H19 lokusu blizko
imprinting centra, konkrétné na 11p15. Velmi ¢asto jsou postizeny déti
rodin, kde se onemocnéni drive neobjevilo. V poltu postizenych Zen a
muzd neni rozdil. Po¢et lidi s timto syndromem stéle stoupa.3!

Diagnostika

= klinickd
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Prognéza

kostni vék,
vysetreni
chromosom(
syndrom
neovliviiuje délku
zivota

Klasifikace a odkazy

MKN-10

MeSH ID

OMIM

orphanet

Q87.1 (https://mkn
10.uzis.cz/prohlize
c/Q87.1)

D056730 (https://
www.medvik.cz/b
mc/link.do?id=D05
6730)

180860 (https://o

mim.org/entry/180
860)

ORPHA813 (http://
www.orpha.net/co
nsor/cgi-bin/Diseas
e _Search.php?ing
=EN&data_id=584
)

MedlinePlus 001209 (https://m

Medscape

edlineplus.gov/enc
y/article/001209.ht
m)

948786 (https://e
medicine.medscap
e.com/article/9487
86-overview)

= molekuldrné genetické vysetreni (negativni vysetieni nevylucuje diagnézu).[?!
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Péce/lécba

= optimalizace vyzivy (pfi nadmérné prijmu se zvysSuje riziko metabolickych komplikaci; typicky je nizky objem
svalové hmoty);

= pfi zavaznych problémech s prijmem potravy ¢i gastroesofagedinim refluxu - enterdini vyziva cestou
gastrostomie (s fundoplikaci ¢i bez)

= prevence hypoglykémie (hlidat klinické zndmky hypoglykémie, mefit ketony v moci, stanovit ,bezpecnou dobu

lacnéni“, k prevenci hypoglykémie poddvat komplexni sacharidy)

fyzioterapie

Ié¢ba rekombinantnim rdstovym hormonem (rhGH) ke zlepsSeni rlstu (denné subkutanni injekce);

hlidat znamky predcasné puberty (predCasny nastup adrenarché) a inzulinové rezistence;

pri zndmkdach myoklonické dystonie, verbalni ¢i oromotorické dyspraxii a/nebo priznacich poruchy autistického

spektra (byva pri maternalni uniparentalni disomii chromosomu 7) sledovani détskym neurologem;

vySetreni na pritomnost skoliézy

= sledovani klinickym genetikem, gastroenterologem, nutri¢nim terapeutem, endokrinologem, logopedem a
ortopedem.?!

Odkazy

Souvisejici ¢clanky

= Beckwithlv-Wiedemann(v syndrom
= Genovy imprinting a lidské patologie * Genovy imprinting
= Epigenetika a lidskd onemocnéni

Externi odkazy

= Russell-Silver syndrome (Genetics Home Reference) (https://ghr.nlm.nih.gov/condition/russell-silver-syndrome
#genes%7C)

= Russell Silver Syndrome (National Organization for Rare Disorders) (https://rarediseases.org/rare-diseases/russ
ell-silver-syndrome/)
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