
Genetika a syndromologie Genetika a syndromologie 
kraniofaciální oblastikraniofaciální oblasti  

5.Ročník Zubní lékařství5.Ročník Zubní lékařství  



Anomalie zubů, čelistí, parodontu 



ZubyZuby  

 AnomalieAnomalie  počtu zubůpočtu zubů  

  

HypodontiaHypodontia//oligodontiaoligodontia  

HyperodontiaHyperodontia  

  



HypodontiaHypodontia  

 Postihuje asi 3Postihuje asi 3--6% populace6% populace  

 Nejčastější abnormalita dentice v lidské Nejčastější abnormalita dentice v lidské 
populacipopulaci  

  

HypodoncieHypodoncie: chybění 1: chybění 1--6 zubů6 zubů  

OligodoncieOligodoncie: chybění > 6 zubů: chybění > 6 zubů  

AnodoncieAnodoncie  : chybění všech zubů: chybění všech zubů--  vzácnévzácné  



HypodontiaHypodontia  

2525--30% 30% --  chybění zubů moudrosti(1 a více)chybění zubů moudrosti(1 a více)  

2%   2%   --  horní laterální řezákyhorní laterální řezáky  

3 % 3 % --  dolní nebo horní druhé premolárydolní nebo horní druhé premoláry  

  

  



HypodontiaHypodontia--  příčinypříčiny  

 GenetickéGenetické  

  

 NegenetickéNegenetické  

Provází řadu onemocnění dutiny ústní od Provází řadu onemocnění dutiny ústní od 
periodontitidyperiodontitidy, pokročilé , pokročilé 
parodontózy,rozsáhlých zubních parodontózy,rozsáhlých zubních 
kazů,traumat  a věkově podmíněných kazů,traumat  a věkově podmíněných 
stavů(menopauza u žen aj.)stavů(menopauza u žen aj.)  



Genetické příčiny Genetické příčiny hypodontiehypodontie  

 Izolované formyIzolované formy  
Nejčastěji zmiňovány mutace v genech:Nejčastěji zmiňovány mutace v genech:  

PAX9(14q12),MSX1(4p16), WNT10A(2q35), PAX9(14q12),MSX1(4p16), WNT10A(2q35), AXIN2(17q24.1, dispozice k AXIN2(17q24.1, dispozice k   

Ca ovaria a CRC),Ca ovaria a CRC),IRF6(1q32.3IRF6(1q32.3),TGFA(2p13),FGFR1(8p11.23),TGFA(2p13),FGFR1(8p11.23),),  

EDA(Xq13.1EDA(Xq13.1),EDARADD(1q42),LTBP3(11q13.1),),EDARADD(1q42),LTBP3(11q13.1),  

Dědičnost AD, AR ,Dědičnost AD, AR ,XvázXváz. (vzácně). (vzácně)  

   syndromovásyndromová  asociaceasociace  

EctodermálníEctodermální  dysplasiedysplasie  

OrofaciodigitálníOrofaciodigitální  sysy  aj.aj.  

  



Ektodermální Ektodermální dysplasiedysplasie  

 vývojová porucha ektodermuvývojová porucha ektodermu  

 různé postižení tkání z něho odvozenýchrůzné postižení tkání z něho odvozených--
vlasy, nehty, zuby a potní žlázyvlasy, nehty, zuby a potní žlázy  

 přes 150 syndromůpřes 150 syndromů  

 Celková prevalence Celková prevalence --  přibližně 7/10 000.přibližně 7/10 000.  

  

  



Genetická etiologieGenetická etiologie  

 U cca 5O onemocnění  známá genetická U cca 5O onemocnění  známá genetická 
příčinapříčina  

  

HayHay--WellsWells  sysy, EEC , EEC sysy, , RappRapp--HodgkinHodgkin  sysy--  TP63TP63  

Anhydrot.ektodermálníAnhydrot.ektodermální  dysplasiedysplasie--  EDA,EDAR,EDARADDEDA,EDAR,EDARADD  

CloustonClouston  sysy--    GJB6GJB6  

NqaegeliNqaegeli  sysy/ / DermatopathiaDermatopathia  pigmentosapigmentosa  reticularisreticularis--  KRT14KRT14  

EllisEllis--van van CreveldCreveld  sysy--  EVCEVC  

Fokální ektodermální dysplazieFokální ektodermální dysplazie--  PORCNPORCN  

..  

..  

..  



AnhydrotickáAnhydrotická  ectodermálníectodermální  
dysplasiedysplasie  

 ChristChrist--TouraineTouraine  sysy  --světlé jemné vlasy, světlé jemné vlasy, 
chybí řasy, obočí, suché sliznice, chybí chybí řasy, obočí, suché sliznice, chybí 
potní žlázy, potní žlázy, hypodontiahypodontia  až až anodontieanodontie. . 
Nebezpečí přehřátí. Nebezpečí přehřátí.   

 Genetická heterogenita XR, AR,ADGenetická heterogenita XR, AR,AD  

 Ženy přenašečky (XR)Ženy přenašečky (XR)--  jen jen 
mikrosymptomymikrosymptomy  ((hypodontiehypodontie) )   

Gen: Gen: EDA(Xq13.1), EDAR (2q13), EDARADD(1q42EDA(Xq13.1), EDAR (2q13), EDARADD(1q42--q43)q43)  



HyperodontiaHyperodontia  

 VzácnějšíVzácnější  

 familiární výskytfamiliární výskyt  

 Dědičnost polygenníDědičnost polygenní--multifaktoriálnímultifaktoriální  

 SyndromováSyndromová  asociaceasociace--    

dysostosisdysostosis  cleidocranialiscleidocranialis  

OFD OFD sysy, FAP, …, FAP, …  



Dysostosis cleidocranialisDysostosis cleidocranialis  

 charakteristické postižení skeletu charakteristické postižení skeletu 
(lebka,klavikuly,pánev)(lebka,klavikuly,pánev)  

Dg.kriteria:opožděný uzávěr lebečních švů a fontanel, Dg.kriteria:opožděný uzávěr lebečních švů a fontanel, 
opožděná dentice,hypoplazie/aplazie klíčních kostíopožděná dentice,hypoplazie/aplazie klíčních kostí  

 Výskyt asi 1:100 000Výskyt asi 1:100 000  

 AD,vysoká penetrance, variabilní AD,vysoká penetrance, variabilní 
expresivitaexpresivita  

 Lokus 6p21, gen CBFA1(RUNX2)Lokus 6p21, gen CBFA1(RUNX2)  

 30% 30% --de novo mutacede novo mutace  



DysostosisDysostosis  cleidocranialiscleidocranialis--
nepříznivé vedlejší projevynepříznivé vedlejší projevy  

  

 18% skolióza 18% skolióza   

 28% 28% coxacoxa  varavara, , coxacoxa  valgavalga  

 57% 57% pedespedes  planiplani  

 34% 34% frekventnífrekventní  záněty PNDzáněty PND  

 70% nadpočetné zuby, další 70% nadpočetné zuby, další anomalieanomalie  dentice, retenční dentice, retenční 
cystycysty  

 19% dechové potíže19% dechové potíže  

 39% sluchová vada39% sluchová vada  



DysostosisDysostosis  cleidocranialiscleidocranialis--    
orální projevyorální projevy  

 Vysoké patro,rozštěpy patra(i submukózní)Vysoké patro,rozštěpy patra(i submukózní)  

  

 Opožděná dentice, přespočetné zuby, hypoplazie Opožděná dentice, přespočetné zuby, hypoplazie 
skloviny, abnormální kořeny, mikrodoncie, sklon k skloviny, abnormální kořeny, mikrodoncie, sklon k 
zubnímu kazuzubnímu kazu  

  

 Opožděný uzávěr mandibulární symfýzy,relativní Opožděný uzávěr mandibulární symfýzy,relativní 
prognatieprognatie--normální růst mandibuly při chudém vývoji normální růst mandibuly při chudém vývoji 
premaxilypremaxily  



ZubyZuby--  poruchy sklovinyporuchy skloviny  

   amelogenesisamelogenesis  imperfekta (AR, AD, XR)imperfekta (AR, AD, XR)  

u některých syndromů (např. u u některých syndromů (např. u trichotricho--
dentodento--oseózníhooseózního  syndromu syndromu ––  TDOTDO--AD, AD, 
KohlschutterovaKohlschutterova  syndromu syndromu ––
AR,epilepsie,MR,AR,epilepsie,MR,amelogenesisamelogenesis  impimp.).)  

negenetické formy abnormálního vývoje negenetické formy abnormálního vývoje 
skloviny (fluorózu, užívání tetracyklinových skloviny (fluorózu, užívání tetracyklinových 
antibiotik apod.) antibiotik apod.)   



ZubyZuby--  poruchy dentinuporuchy dentinu  

 DentinogenesisDentinogenesis  imperfectaimperfecta    

 Samostatně AD, gen DSPP(4q22.1)Samostatně AD, gen DSPP(4q22.1)  

 součást různých forem součást různých forem osteogenesisosteogenesis  
imperfectaimperfecta(AD(AD--defekt kolagenu Idefekt kolagenu I--  COL1A1 COL1A1 
lok.17q21.33,COL1A2 lok.7q21.3,  ev.AR)lok.17q21.33,COL1A2 lok.7q21.3,  ev.AR)  

 abnormality dentinu  u řady systémových abnormality dentinu  u řady systémových 
onemocnění spojených sonemocnění spojených s  defekty absorpce a defekty absorpce a 
cirkulujících hladin vápníku a fosfátů (např. cirkulujících hladin vápníku a fosfátů (např. 
vitamin Dvitamin D--rezistentní rachitis rezistentní rachitis 
hypoparathyreoidismushypoparathyreoidismus  apod.).apod.).  



ZubyZuby  

 Zubní kazZubní kaz--  multifaktoriální, interakce mezi multifaktoriální, interakce mezi 
enviromentálními a genetickými faktoryenviromentálními a genetickými faktory  

 vnímavost zubní tkáně, složení ústní vnímavost zubní tkáně, složení ústní 
mikroflóry a strava. mikroflóry a strava.   



Onemocnění parodontuOnemocnění parodontu  

 Častá příčina ztráty zubůČastá příčina ztráty zubů  

 MultifaktoriálníMultifaktoriální  

 Součást vzácných Součást vzácných monogenníchmonogenních  syndromůsyndromů  

PapillonPapillon--LefévreLefévre  syndromsyndrom  
 AR dědičnostAR dědičnost  

 Gen CTSC (DPPI),lok. 11q14.2Gen CTSC (DPPI),lok. 11q14.2  

 Frekvence 1Frekvence 1--4/1 000 4/1 000 000000  

 PalmoplantárníPalmoplantární    hyperkeratosahyperkeratosa  

 periodontopathieperiodontopathie  



Čelistní anomalieČelistní anomalie  

 Anomálie Anomálie prognátníhoprognátního  charakteru (nadměrný charakteru (nadměrný 
růst horní čelisti) se vyskytuje cca u 14% růst horní čelisti) se vyskytuje cca u 14% 
populace, dědičnost se předpokládá populace, dědičnost se předpokládá 
multifaktoriální s vysokou korelací mezi multifaktoriální s vysokou korelací mezi 
sourozenci.sourozenci.  

 Mandibulární Mandibulární progenieprogenie  je zvětšení dolní čelisti, je zvětšení dolní čelisti, 
často ve všech třech rozměrech. Výskyt ve 3často ve všech třech rozměrech. Výskyt ve 3--9% 9% 
populace, dědičnost polygenní (multifaktoriální), populace, dědičnost polygenní (multifaktoriální), 
byly popsány rodiny sbyly popsány rodiny s  typickým AD typem typickým AD typem 
přenosu ( nejznámější případ Habsburků).přenosu ( nejznámější případ Habsburků).  



Rozštěpové vady obličeje 



Rozštěpy rtu a patraRozštěpy rtu a patra  

  

  

 PopulaPopulační frekvenceční frekvence  CL 1/500CL 1/500--1/10001/1000  

  

 Frekvence CP 1/2500Frekvence CP 1/2500  



Rozštěpy rtu a patraRozštěpy rtu a patra--  klasifikaceklasifikace  

 Rozštěpy typickéRozštěpy typické  

 Rtu (Rtu (cheiloschisischeiloschisis),),  

 rtu + čelisti (rtu + čelisti (cheilognathoschisischeilognathoschisis),),  

 patrové izolované (patrové izolované (palatoschisispalatoschisis),),  

 celkové (celkové (cheilognathopalatoschisischeilognathopalatoschisis).).  

  
 Rozštěpy atypickéRozštěpy atypické  

 Příčné,Příčné,  

 horní horní sřednísřední  (nosu, horního rtu, horního rtu s defektem mezičelisti),(nosu, horního rtu, horního rtu s defektem mezičelisti),  

 dolní střední (dolního rtu, dolního rtu + čelisti),dolní střední (dolního rtu, dolního rtu + čelisti),  

 šikmé (rtu + tváře, šikmé (rtu + tváře, tvářetváře  + dolního víčka, s rozštěpem patra + dolního víčka, s rozštěpem patra 
typickým + atypickým).typickým + atypickým).  

  

http://www.wikiskripta.eu/index.php/Atypick%C3%A9_roz%C5%A1t%C4%9Bpy_obli%C4%8Deje
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Atypick%C3%A9_roz%C5%A1t%C4%9Bpy_obli%C4%8Deje
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Atypick%C3%A9_roz%C5%A1t%C4%9Bpy_obli%C4%8Deje


Rozštěpy rtu a patraRozštěpy rtu a patra--  genetické aspektygenetické aspekty  

 podmíněny multifaktoriálně s výrazným podmíněny multifaktoriálně s výrazným 
podílem dědičnosti,podílem dědičnosti,  

exogenní faktory:exogenní faktory:  virózy (virózy (rubeolarubeola, , chřipkachřipka), ), toxoplasmózatoxoplasmóza, , 
CMVCMV, hypervitaminóza , hypervitaminóza AA  + + DD, některá , některá ATBATB,(tetracykliny, ,(tetracykliny, 
erytromycin), některá erytromycin), některá antidiabetikaantidiabetika  + + antiepileptikaantiepileptika, , 
kortikoidykortikoidy, , RTGRTG  záření, záření, drogydrogy, organická rozpouštědla a , organická rozpouštědla a 
jiné jiné teratogenyteratogeny,,  

 Vrozené chromosomové aberaceVrozené chromosomové aberace  

 SyndromSyndromyy  asociasociovanéované  ss  CL/CP/CLPCL/CP/CLP  

  

http://www.wikiskripta.eu/index.php/Rubeola
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Ch%C5%99ipka
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Toxoplasm%C3%B3za
http://www.wikiskripta.eu/index.php?title=CMV&action=edit&redlink=1
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Vitamin_A
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Vitamin_D
http://www.wikiskripta.eu/index.php/ATB
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Antidiabetika
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Antiepileptika
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Kortikoidy
http://www.wikiskripta.eu/index.php/RTG
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Drogy
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Teratogen


Rozštěp rtu a patraRozštěp rtu a patra--empirická rizika empirická rizika 
(Harper)(Harper)  

Postižená ososba       CLPPostižená ososba       CLP--riziko v %      CP riziko v %      CP ––riziko v %riziko v %  

  

Sourozenec                  2,2Sourozenec                  2,2--4,0                  1,84,0                  1,8  

Dva sourozenci              10                        8 Dva sourozenci              10                        8   

Sourozenec a rodič         10Sourozenec a rodič         10  

Rodič                            4,3                       3 Rodič                            4,3                       3   

Příbuzný II.st                 0,6Příbuzný II.st                 0,6  

Populační riziko              0,3Populační riziko              0,3  

                                                                        0,1                        0,040,1                        0,04  



Genetické rizikoGenetické riziko--rozštěp rtu a patrarozštěp rtu a patra  

v souvislosti se závažností vadyv souvislosti se závažností vady  

  

Vývojová vada            riziko pro sourozence v %Vývojová vada            riziko pro sourozence v %  

  

Bilaterální  CLP                        5,7Bilaterální  CLP                        5,7  

  

Unilaterální CLP                       4,2Unilaterální CLP                       4,2  

  

Unilaterální CL                         2,5Unilaterální CL                         2,5  



VCA s rozštěpy rtu a/patraVCA s rozštěpy rtu a/patra  

 trisomie 13trisomie 13  

 trisomie 18trisomie 18  

 různé vrozené strukturální aberace různé vrozené strukturální aberace 
autosomůautosomů  

 velokardiofaciální syndrom, mikrodelece velokardiofaciální syndrom, mikrodelece 
22q1122q11  



Patau syndromePatau syndrome  

 47,XX(XY), +1347,XX(XY), +13  

 1/50001/5000--10 000 10 000 u u 
novorozencůnovorozenců, 1/90 SA, 1/90 SA  

  

 CLP CLP bilatbilat.., , vrozené vrozené 
vývojové vady CNS, vývojové vady CNS, 
očí, očí, postaxipostaxiáállníní  
hexadaktilhexadaktilieie…)…)  



Edwardsův sy +18Edwardsův sy +18  

 1:50001:5000  

 IUGRIUGR  

 microcephalie microcephalie   

 dolichocephaliedolichocephalie  

 CP CP   

 MicromandibulaMicromandibula  

 Protáhlé záhlavíProtáhlé záhlaví  

  



WolfWolf--Hirschhorn syndrom, 4pHirschhorn syndrom, 4p--  

1:50 000 1:50 000   

8% de novo delece8% de novo delece  

13% v důsl. famil. translokace                     13% v důsl. famil. translokace                       

F:M 2:1F:M 2:1  

35% zmírá do 2 let35% zmírá do 2 let  

symptomysymptomy  

--retardace růsturetardace růstu  

--mikrocefalie, kraniofaciální dysmorfiemikrocefalie, kraniofaciální dysmorfie  

--rozštěpy rtu a patrarozštěpy rtu a patra  

--srdeční defektysrdeční defekty  

  



DiDi  GeorgeGeorge  ––  velokardiofaciálnívelokardiofaciální  
syndromsyndrom  

  
 MikrodeleceMikrodelece  22q11.222q11.2  

  
 Klinické projevy:Klinické projevy:  
      --  srdeční vadysrdeční vady  
      --  faciální dysmorfiefaciální dysmorfie  
          rozštěp patra( i rozštěp patra( i submukóznísubmukózní))  
      --  hypoplasie/aplasie hypoplasie/aplasie thymuthymu  
          ( poruchy imunity, ( poruchy imunity, hypokalcémiehypokalcémie)       )         
  

  
  

  
                                                                                        



Syndromy bez mendelovské dědičnosti Syndromy bez mendelovské dědičnosti 
s rozštěpem rtu a/nebo patras rozštěpem rtu a/nebo patra  

  

 PierrePierre--RobinovaRobinova  sekvence   sekvence     

  

--mikromandibulamikromandibula  

--glosoptosaglosoptosa  

--rozštěp patrarozštěp patra  



  
Syndromy s AD dědičností s Syndromy s AD dědičností s 
rozštěpem rtu a/nebo patrarozštěpem rtu a/nebo patra  

  

   Syndrom van der WoudeSyndrom van der Woude  

   EEC syndromEEC syndrom  

   Sticklerův syndromSticklerův syndrom  

   Larsenův syndromLarsenův syndrom  

  



  
Syndrom van der WoudeSyndrom van der Woude  

  
  

--Rozštěpové vady obličejeRozštěpové vady obličeje  

--ParamediálníParamediální  píštěle na dolním rtu              píštěle na dolním rtu                

--HypodoncieHypodoncie  

Gen IRF6 (1q32.2)Gen IRF6 (1q32.2)--VWS1VWS1  

              GRHL3(1p36.11)GRHL3(1p36.11)--VWS2VWS2  

  

--Neúplná penetrance,Neúplná penetrance,  

--Variabilní expresivita !!!Variabilní expresivita !!!  

  



EEC syndromEEC syndrom  

EktrodaktylieEktrodaktylie--deformity rukou,nohoudeformity rukou,nohou  

Ektodermální dysplazieEktodermální dysplazie--
kůže,vlasy,nehty,zubykůže,vlasy,nehty,zuby  

Rozštěpové vady obličejeRozštěpové vady obličeje  

Další abnormalityDalší abnormality--ledviny,očiledviny,oči  

      CNSCNS  
EEC1,EEC3EEC1,EEC3--  většina případů gen TP63(3q28)většina případů gen TP63(3q28)  

  

  

  



Sticklerův syndromSticklerův syndrom  

  

Výskyt 1:10 000Výskyt 1:10 000  
Geny:COL11A1(1p21.1),COL11A2(6p21.32),COL2A1(12q13.1)Geny:COL11A1(1p21.1),COL11A2(6p21.32),COL2A1(12q13.1)  

Klinické projevyKlinické projevy  
--PierrePierre--RobinovaRobinova  sekvencesekvence  
--oční oční --glaukom,katarakta, retinopatie glaukom,katarakta, retinopatie   
--senzorineurálnísenzorineurální  vada sluchuvada sluchu  
--artropathieartropathie, , vertebropatievertebropatie, skoliosa,, skoliosa,  
--chlopenní vadychlopenní vady  



Larsenův syndromLarsenův syndrom  

výskyt 1:100 000výskyt 1:100 000  
Gen FLNB( 3p14.3)Gen FLNB( 3p14.3)  

Mnohočetné dislokace kloubůMnohočetné dislokace kloubů  

Deformity DKKDeformity DKK  

Další: malý vzrůst, další skeletální Další: malý vzrůst, další skeletální 
abnormality, srdeční vady, rozštěp abnormality, srdeční vady, rozštěp 
patra,sluchová vada, mentální retardacepatra,sluchová vada, mentální retardace  

Popisována i AR dědičnostPopisována i AR dědičnost  



Syndromy s AR dědičností s Syndromy s AR dědičností s 
rozštěpem rtu a /nebo patrarozštěpem rtu a /nebo patra  

  

 RobertsRoberts  syndrom( syndrom( pseudotalidomidovýpseudotalidomidový  
syndrom)syndrom)  

 Diastrofická dysplasieDiastrofická dysplasie  

 SmithSmith--LemliLemli--OpitzOpitz  syndromsyndrom  

 OrofaciodigitálníOrofaciodigitální  syndrom typ IIsyndrom typ II  

  

  

  



Robertsův syndromRobertsův syndrom  

 PseudotalidomidovýPseudotalidomidový  syndromsyndrom  

 ESCO2 gen, lok.8p21.1ESCO2 gen, lok.8p21.1  

-- Disproporcionální malý vzrůstDisproporcionální malý vzrůst  

-- rozštěpy rtu a/ patra( i rozštěpy rtu a/ patra( i bilatbilat.).)  

-- zákaly rohovkyzákaly rohovky  

-- OligodaktylieOligodaktylie  

-- FokomelieFokomelie  

-- Radiální hypoplasieRadiální hypoplasie  

-- Mentální retardaceMentální retardace  



Diastrofická dysplasieDiastrofická dysplasie  

SLC26A2 gen, lok.5q32SLC26A2 gen, lok.5q32  

--  v do 120 cmv do 120 cm  

--zkrácení končetinzkrácení končetin  

--rozštěpy patrarozštěpy patra  

--ušní abnormalityušní abnormality  

--deformity a kloubní kontrakturydeformity a kloubní kontraktury  

--dysplasiedysplasie  kyčelních kloubůkyčelních kloubů  

--deformity rukou(„ palec stopaře“)deformity rukou(„ palec stopaře“)  

--deformity páteředeformity páteře  

--degenerativní kloubní změnydegenerativní kloubní změny  

  

  



SmithSmith--LemliLemli--Opitzův syndromOpitzův syndrom  

-- prepre--  a postnatální růstová retardacea postnatální růstová retardace  

-- MikrocefalieMikrocefalie  

-- FaciálníFaciální  dysmorfie,dysmorfie,  

-- Rozštěpy patra nebo uvulyRozštěpy patra nebo uvuly  

-- mentální retardacementální retardace  

-- HypospadieHypospadie, , anomalieanomalie  genitálugenitálu  

-- Syndaktylie 2. a 3.prstu DKKSyndaktylie 2. a 3.prstu DKK  

-- Mutace DHCR genu, lok.11q12Mutace DHCR genu, lok.11q12--q13q13  

-- Nízká Nízká hl.cholesteroluhl.cholesterolu, zvýš.7, zvýš.7--dehydrocholesteroldehydrocholesterol  



Orofaciodigitální syndrom typ IIOrofaciodigitální syndrom typ II  

 Mohr syndromMohr syndrom  

-- mediální rozštěp horního rtumediální rozštěp horního rtu  

-- mikrognathiamikrognathia  

-- Rozštěp jazyka, ankyloglosieRozštěp jazyka, ankyloglosie  

-- hypertelorismushypertelorismus  

-- Bilaterální hexadactylie na HKK, bilaterální Bilaterální hexadactylie na HKK, bilaterální 
polysyndaktylie palců DKKpolysyndaktylie palců DKK  

-- Frekvence 1:300 000Frekvence 1:300 000  

  



Syndromy s XSyndromy s X--vázanou dědičností s vázanou dědičností s 
rozštěpem rtu a /nebo patrarozštěpem rtu a /nebo patra  

 Orofaciodigitální syndrom typ IOrofaciodigitální syndrom typ I  

 Otopalatodigitální syndromOtopalatodigitální syndrom  

 Izolovaný XIzolovaný X--vázaný rozštěp patra s vázaný rozštěp patra s 
ankyloglosiíankyloglosií  

  



Orofaciodigitální syndrom  typ IOrofaciodigitální syndrom  typ I  

 PapillonPapillon--LéageLéage--PsaumePsaume  syndromsyndrom  
 1:50 0001:50 000  
 OFD1 gen, lok.Xp22.2OFD1 gen, lok.Xp22.2  
--    klenuté čelo, klenuté čelo, dystopiadystopia  canthorum,úzkýcanthorum,úzký  nos s nos s 

hypoplazií hypoplazií alárníchalárních  chrupavek, mediální rozštěpchrupavek, mediální rozštěp--
pseudorozštěppseudorozštěp  horního rtu, krátký horní ret, horního rtu, krátký horní ret, 
rozštěpy patra, jazyka, přespočetné zuby, rozštěpy patra, jazyka, přespočetné zuby, 
malpozicemalpozice  zubů aj.zubů aj.  

-- kůžekůže--  milia na obličeji a ušních boltcíchmilia na obličeji a ušních boltcích  
-- Malformace prstůMalformace prstů--klinodaktylieklinodaktylie, syndaktylie, , syndaktylie, 

brachydaktyliebrachydaktylie  2.2.--5.prstu5.prstu  
-- Častěji Častěji adultníadultní  výskyt výskyt polycystickýchpolycystických  ledvinledvin  



Otopalatodigitální syndromOtopalatodigitální syndrom  

 Typ ITyp I  

 FLNA gen, lok.Xq28FLNA gen, lok.Xq28  
-- charakteristická facies(charakteristická facies(prominujícíprominující  nadočnicové oblouky, nadočnicové oblouky, 

antimongoloidníantimongoloidní  postavení očních štěrbin, postavení očních štěrbin, hypertelorismushypertelorismus, široký , široký 
kořen nosukořen nosu  

-- Rozštěp patraRozštěp patra  

-- Převodní porucha sluchuPřevodní porucha sluchu  

-- Mentální retardaceMentální retardace  

-- Růstová retardace, dysplasie kostíRůstová retardace, dysplasie kostí  

 Typ IITyp II  
--        +další mnohočetné skeletální +další mnohočetné skeletální anomalieanomalie  

  

  



Cleft palate and ankyloglossia 

 
Dědičnost X vázaná 

Gen TBX22, lok. Xq21.1 

- Rozštěp uvuly u heterozygotních žen 

- Neúplné rozštěpy patra 

- Incompetence patra 

- ankyloglosie 

 

 

 



Kraniosynostosy 



KraniosynostósyKraniosynostósy  

 Předčasný uzávěr lebečních švůPředčasný uzávěr lebečních švů  

 Tvarové Tvarové anomalieanomalie  lebky a lebky a faciálnífaciální  dysmorfiedysmorfie  

 tvarové tvarové anomalieanomalie  lebky: lebky:   

trigonocefalietrigonocefalie  (sutura (sutura metopicametopica), ),   

brachycefalie ( koronální švy)brachycefalie ( koronální švy)  

dolichocefalie ( sutura dolichocefalie ( sutura sagitalissagitalis))  

plagiocefalieplagiocefalie  ((unilateralunilateral. uzávěr lambdového a/nebo . uzávěr lambdového a/nebo 
kkoronálního švu)oronálního švu)  

tturicefalieuricefalie  (uzávěr koronálních a lambdových švů)(uzávěr koronálních a lambdových švů)  

  



KraniosynostosyKraniosynostosy  

 Předčasný uzávěr lebečních švůPředčasný uzávěr lebečních švů  

 Heterogenní skupina etiologicky i Heterogenní skupina etiologicky i 
patogenetickypatogeneticky  

 Izolované nebo součást syndromůIzolované nebo součást syndromů  

  

 SyndromovéSyndromové--  většinou AD dědičnostvětšinou AD dědičnost  

  



Apertův syndromApertův syndrom  

 Dědičnost ADDědičnost AD  

 turicefalieturicefalie, , brachycephaliebrachycephalie  

 zobákovitý nos, zobákovitý nos,   

 hypoplasie střed. části obličeje, hypoplasie střed. části obličeje,   

 PMR, PMR,   

 srostlé prsty, srostlé prsty,   

 FGFR2 gen, lok.10q26.13FGFR2 gen, lok.10q26.13  



Crouzonův syndromCrouzonův syndrom  

 AD dědičnostAD dědičnost  

 nejčastěji synostosa švu koronárního a nejčastěji synostosa švu koronárního a 
sagitálníhosagitálního  

   zobákovitý noszobákovitý nos  

   hypoplasie horní čelistihypoplasie horní čelisti  

   exoftalmus, nízko nasedající ušiexoftalmus, nízko nasedající uši  

 impresionesimpresiones  gyrorumgyrorum  

 gen FGFR2(10q26.13)  a FGFR3 (4p16.3)gen FGFR2(10q26.13)  a FGFR3 (4p16.3)  

  



Pfeiffer syndromPfeiffer syndrom  

 AD dědičnostAD dědičnost  

 BrachycefalieBrachycefalie  

 Hypoplasie střední části obličejeHypoplasie střední části obličeje  

 ExoftalmusExoftalmus  

   kožní syndaktylie na HKKkožní syndaktylie na HKK  

mediální deviace palců nohoumediální deviace palců nohou  

 FGFR1 gen(8p11.23), FGFR2(10q26.13)FGFR1 gen(8p11.23), FGFR2(10q26.13)  



SeathreSeathre--Chotzen syndromChotzen syndrom  

 AD dědičnostAD dědičnost  

 BrachycefalieBrachycefalie  

 Hypoplasie maxilyHypoplasie maxily  

 Syndaktylie, Syndaktylie, haluxhalux  valgusvalgus, , brachydaktyliebrachydaktylie  

 gen TWIST(7p21.1), FGFR2(10q26.13)gen TWIST(7p21.1), FGFR2(10q26.13)  



Carpenter syndromCarpenter syndrom  

 AR dědičnostAR dědičnost  

 BrachycefalieBrachycefalie  

 HypopalsieHypopalsie  střední obličejové částistřední obličejové části  

 Nízkonased.ušiNízkonased.uši, plochý kořen nosu, plochý kořen nosu  

 ObesitaObesita  

 Mentální retardaceMentální retardace  

 BrachydaktylieBrachydaktylie, , postaxiálnípostaxiální  polydaktylie, polydaktylie, 
klinodaltylieklinodaltylie, syndaktylie, , syndaktylie, camptodaktyliecamptodaktylie  

 RAB23 gen,lok.6p11, EGFL4 gen, lok.19q13RAB23 gen,lok.6p11, EGFL4 gen, lok.19q13  



Kraniofaciální syndromyKraniofaciální syndromy  



  
Goldenhar syndrom Goldenhar syndrom   

  
 hypoplasie obličeje, hypoplasie obličeje,   

 kolobomykolobomy  víček, víček,   

 rudimentární boltce, rudimentární boltce,   

 výrůstky před tragem, výrůstky před tragem, makrostomiemakrostomie  

 AnomalieAnomalie  obratlů obratlů   

 Většinou sporadicky, familiární ADVětšinou sporadicky, familiární AD  i AR i AR   

  



Treacher Collins syndromTreacher Collins syndrom  

 antimongoloidníantimongoloidní  postavení očních postavení očních šterbinšterbin,,  

   kolobomykolobomy  víček,víček,  

   makrostomiemakrostomie, , mikrogeniemikrogenie,,  

   rudimentární boltce rudimentární boltce   

   dědičnost AD, méně ARdědičnost AD, méně AR  

 heterogenníheterogenní  

 TCOF1 gen, lok.5q32, další TCOF1 gen, lok.5q32, další lokusylokusy  

  

  



  
HallermannHallermann--Streiff syndromStreiff syndrom  

  
OkulomandibulodyskranieOkulomandibulodyskranie  

 DyskranieDyskranie  s s hypotrichosouhypotrichosou  

 AnomalieAnomalie  obličeje, obličeje, zejm.okazejm.oka((mikroftalmiemikroftalmie, , 
colobomycolobomy, strabismus , strabismus cataractacataracta))  

 Zubní Zubní anomalieanomalie--nenonat.zubynenonat.zuby, přespočetné , přespočetné 
zuby, zuby, maloclusemalocluse  aj.aj.  

 Somatická retardaceSomatická retardace  

 většinou sporadicky, většinou sporadicky,   

AD i AR případy popisoványAD i AR případy popisovány  



Orofaciodigitální syndromOrofaciodigitální syndrom  

 Faciální dysmorfieFaciální dysmorfie  

 Orální symptomy( CLP,laločnatý jazyk s rozštěpem Orální symptomy( CLP,laločnatý jazyk s rozštěpem 
,zkrácené frenulum aj.),zkrácené frenulum aj.)  

 Digitální anomalie( Digitální anomalie( 
brachydaktylie,syndaktylie,polydaktylie,brachydaktylie,syndaktylie,polydaktylie,  

      klinodaktylie)klinodaktylie)  

 Heterogenní, 8 podtypůHeterogenní, 8 podtypů  

Typ I Typ I ––  XDXD  

Typ IITyp II--VIVI--  ARAR  

Typ VIIITyp VIII--  XRXR  

Typ VIITyp VII--  AD/XDAD/XD  

  



Oculodentodigitální syndromOculodentodigitální syndrom  

 úzký nos súzký nos s  hypoplastickýmihypoplastickými  křídly a tenkými křídly a tenkými nostrilaminostrilami,,  

   mikrokorneamikrokornea  ss  anomáliemi duhovky,anomáliemi duhovky,  

   syndaktylie a/nebo syndaktylie a/nebo camptodaktyliecamptodaktylie  postaxiálníchpostaxiálních  prstů, prstů, 
hypoplazie/aplazie střední falangy 5. prstu nohouhypoplazie/aplazie střední falangy 5. prstu nohou  

 hypoplazie sklovinyhypoplazie skloviny  

 Dědičnost je autosomálně dominantní, gen GJA1,lok. Dědičnost je autosomálně dominantní, gen GJA1,lok. 
6p22.316p22.31--  až 50% případů vzniká  na  podkladě nových až 50% případů vzniká  na  podkladě nových 
mutací.mutací.  



Frontonasální dysplazieFrontonasální dysplazie  

 MedianMedian  cleftcleft  face syndromeface syndrome  

 HypertelorismusHypertelorismus  

 brachycefalie, výrazné čelo sbrachycefalie, výrazné čelo s  širokým kořenem nosu a širokým kořenem nosu a 
víceméně rozděleným nosem (pak často přední víceméně rozděleným nosem (pak často přední craniumcranium  
bifidumbifidum  occultumoccultum  a/nebo mediální rozštěp obličeje)a/nebo mediální rozštěp obličeje)  

 často široce otevřená často široce otevřená fontanela,suturafontanela,sutura  metopicametopica  
synostóza koronárního švusynostóza koronárního švu  

 Faciální asymetrie, vysoké patro, Faciální asymetrie, vysoké patro, diastematóznídiastematózní  chrup.chrup.  

   AR dědičnost, gen ALX3 lok.1p13.3,  ALX4, lok.11p11.2AR dědičnost, gen ALX3 lok.1p13.3,  ALX4, lok.11p11.2  

   Převaha ženského pohlaví 6:1.Převaha ženského pohlaví 6:1.  


