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* Kazuistika 1 - divka narozena
2010

» Z2.fyziologické gravidity, prenatalné UZ i bch screening 1. trimestru v normég, ve 33.
t.g. se dle UZ plod jevil mensi.

* Porod cisafskym rezem ve 35. t.g. kvili o¢ni indikaci matky,p.h. 1850g/44 cm, obvod
hlavy 30 cm, AS 6-7-7

* Po porodu prematuritas, hypotrophia, adaptace v inkubatoru
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Fenotyp
probandky

Mikrocefalie, nize posazené usni boltce

Lehce seSikmené ocni Stérbiny

Na HKK kratky malicek, uzké dlané, atypické krizeni prst(

Na DKK uzké plosky, delsi 2. prst, pedes plani

Nizsi svalovy tonus trupovy i koncetinovy, centralni hypotonie
Lehka mentalni retardace

Retardace expresivni slozky reci, komunikuje prevazné jednoduchymi vétami, odpovida na
otazky jednoslovné, rec€ obtiznéji srozumitelna.

Pasivni slovni zasoba prevazuje nad aktivni.

Retardace jemné i hrubé motoriky, mensi obratnost

Vadné drzeni téla se zhorSenim pfi zrychleni ristu, skoliéza, nosi korzet,
Chlze s narusenou stabilitou

Pohybova stereotypie — tfepe ruckama
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karyotypu

probandky
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46,XX,der(12)
karyotyp rodi¢ti normalni
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VysSetreni FISH

tel 12p
del tel 12p

7

CEP18 —

ISCN: ish der(12)t(12;18)(wcp18+,D18Z21+,tel 12p-, tel 12q+)[10]

Potvrzena - translokace chromosomi 12 a 18
- trisomie ¢asti chromosomu 18 véetné centromery
- delece koncové oblasti p ramen chromosomu 12

Typ DNA sondy: StarFISH WCP 18 SO Probe, Vysis ToTel 12p SG, 12q SO, CEP 18 aqua IVI U I\I I :
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array-CGH

nalezu delece Casti kratkych ramének chromosomu 12
a duplikace kratkych ramének chromosomu 18 v karyotypu pacientky
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delece12p13.31-p13.33 Iikost 5,23Mb
duplikace18p11.21-p11.32 velikost 14,83 Mb

DNA mikro€ip: SurePrint G3 Human CGH Microarray 4X180K (vyrobce Agilent Technologies, Santa Clara, CA, USA)
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Postizené chromosomy detekované pomoci G-pruhovani
chromosomu

Konec chromosomu nad Sipkou je tvoren nadbyte¢nym
genetickym materialem z chromosomu 18

Ll

Pod Sipkou se jedna o geneticky material
chromosomu 12, ale chybi koncova ¢ast
kratkych ramének chromosomu

-

der( 12) Chromosom 12 s nadbyte¢nym genetickym
materialem

18 Normalni chromosomy 18
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Geny v duplikovane oblasti
chr. 18

e OMIM geny v oblasti duplikace 18p11.21-p11.32: 54

e OMIM geny v oblasti duplikace 18p11.21-p11.32 spojené s patologickymi fenotypy: 10
SMCHD1, LPIN2, TGIF, LAMA1, NDUFV2, APCDD1, PIEZ02, GNAL,
AFG3L2, MC2R
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Databaze DECIPHER —
Pacienti se stejnou Ci podobnou
duplikaci 18p11.21-p11.32

1) Pacient €. 283077 s podobnou duplikaci (14,59 Mb) jako u nasi probandky.
Fenotyp pacienta: stfredné zavazna mentalni retardace. Neni uveden fenotyp
rodi¢u, zpusob dédi¢nosti chromosomové abnormality ani jeji kauzalita.

2) Pacient €. 250261 s podobnou duplikaci (14 Mb) jako u nasi probandky.
Soucasné byla u tohoto pacienta detekovana duplikace 22913.33 (457 Kb).
Fenotyp pacienta: syndaktylie 2-3 prstu, abnormalni tvar nostril, zazeni aorty,
defekt sinového septa, problémy s prijmem potravy v détstvi, nizce posazené
usi, abnormality kfizoveé oblasti patere (sacral dimple), mala postava
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Geny v deletované oblasti chr.
12

e OMIM geny v oblasti delece 12p13.31-p13.33: 37

e OMIM geny v oblasti delece 12p13.31-p13.33 spojené s patologickymi fenotypy: 8
WNK1, CACNA2D4, CACNA1C, CCNDZ2, FGF23, NDUFA9, KCNA1, KCNAS5

e Databaze DECIPHER

* neni popsan zadny pacient se stejnou &i podobnou deleci, jako byla

detekovana u nasi probandky.
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Monosomie 12pter

udaje z literatury

Uvazuje se o variabilnim a nejasném fenotypu
Mikrocefalie

Facialni dysmorfie — mala mandibula, dentalni anomalie, plazi
jazyk, dlouhé usi, anomalie prstu

Vyvojova a rustova retardace

Mentalni retardace
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Kontakt pro dotazy: Navarikova.Marta@fnbrno.cz
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