Wolfuv-Hirschhorniv syndrom

Wolfav-Hirschhorndv syndrom je strukturni chromozomova aberace,
konkrétné delece subtelomerického tseku na p raménku 4.
chromozomu. Oblast zodpovédna za Wolflv-Hirschhornlv syndrom se
nachéazi na 4p16.3. Delece mlze mit rlzny rozsah. Delece mensi nez 3,5
Mbp ma za nasledek leh&i formu tohoto syndromu, zvanou téz Pitt-
Rogers-Danks(v syndrom. Typické fenotypové znaky syndromu byly
poprvé popsany roku 1961 Cooperem a Hirschhornem a cytogenetické
vysetfeni odhalilo deleci na 4p. V roce 1965 byl publikovan ¢ladnek v
Humangenetik autorl Wolfa a Hirschhorna, ktefi timto dostali syndrom do
Sirsiho povédomi genetikd.

Symptomy

Pacienti jsou tézce psychomotoricky retardovani. Béznd jsou zachvatovita
onemocnéni (epilepsie). Nejtypictéjsi fenotypové projevy jsou v patrné v
obliceji. Jde o mikrocefalii, Siroky zobdkovity nos, hypertelorismus, zvlastni
utvareni st tzv. kapFi usta, prominujici glabelu, epikantus, rozstép rtu
a/nebo patra. Patrna je také rlistova retardace a to jiz v prenatalnim
obdobi. Po porodu je ndpadnd hypotonie. Mezi ¢asté organové
malformace patfi vady srdce, ledviny, kosterniho systému. U chlapci je
casté vyusténi mocové trubice na spodiné penisu (hypospadie) a

nesestup varlat (kryptorchismus).

Genetika

Priblizné 87 % deleci se vyskytuje de novo a to ¢astéji na otcovském
chromozomu. AZ 15 % deleci je zplsobenych balancovanou translokaci
materského chromozomu. Vyskyt jedincl se syndromem Wolf-Hirschhorn
je 1:50 000 narozenych déti. Syndrom se vyskytuje z nezndmych dévod(
dvakrat ¢astéji u zen nez u muzd.

Lécbha a péce

Komplexni [é¢ba Wolfova-Hirschhornova syndromu neexistuje. Odviji se
od konkrétnich potreb jednotlivych pacientl. Nékteri postizeni maji
vazneéjsi orgdnové vady vyzadujici chirurgické reSeni. Zachvatové periody
musi byt feseny antiepileptiky obsahujicimi napf. kyselinu valproovou.
Problémy s vyzivou, nizkou hmotnosti a Spatnym prospivanim c¢asto
vyZzaduji vysokokalorickou umélou vyzivu podavanou pomoci PEG
(percutaneous endoscopic gastrostomy). Fyzioterapie, ergoterapie a
logopedie pomohou zlepsit dusevni stav pacientd a jsou proto vitany.

Progndza

Progndza se odviji od charakteru a poctu vrozenych vad. Déti s Wolfovym-
Hirschhornovym syndromem se mohou narodit mrtvé nebo mohou zemfit
kratce po porodu. Priblizné 35 % pacientl s timto syndromem zemre do 2
let véku. Jedinci prezivajici do dospélosti maji vétsi problémy s chilzi nebo
nechodi vlibec. Néktefi jsou schopni mluvit v kratkych vétach.
Predpoklddana délka Zivota neni blize prozkoumana, pacienti se dozivaji
mezi 20-40 roky Zivota.
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