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Angelmanuv syndrom — anamneéza

 Matka roc. 1986, déelnice, zdrava
* Otecroc. 1988, delnik, zdrav

Spolecné snaha o koncepci asi 2 roky, poté konzultace v centru asistované
reprodukce a IVF - prvni embryo-transfer uspesny

Proband z 1.gravidity, po transferu mela matka hyperstimulacni syndrom, 14
dni byla na JIP, méla otok plic, vypotek s nutnosti odsavani, tehotenskée
screeningy v norme, v 30.t.g. opét hospitalizovana pro zkraceny Cipek,
predcasny porod, 34.t.g. SZ, 2180g/44cm, nekfisen, AS 9-9-10, 2 tydny v
inkubatoru pro nezralost (neudrzel télesnou teplotu, hire sal — nechtél se
prisat k prsu pri dostatecné laktaci matky), FT 2 dny pro ikterus



Angelmanuv syndrom - anamnéza

V dalSim prubéhu prospiva, cvi¢i Vojtovu metodu pro retardaci
vertikalizace.

Sledovan na ortopedii pro pes abduktovalgus vpravo, dop. intenzivni
rehabilitace.

Sledovan na neurologii, kde dg. spasticka parapareticka forma DMO,
mikrocefalie, stigmatizace, MRI mozku s fyziologickym nalezem.

Ve 3 letech véku prijat na ARO pro kratkou poruchu védomi — dle EEG
prvni epiparoxysmus.



Angelmanuv syndrom - anamnéza

Epileptické zachvaty se opakovaly, hospitalizovan status epilepticus.
Od 09/2019 bez zachvatu, stav stabilizovan.

PMV — od 5. mésicu véku se zacal otacet, v 18 meésicich véku sedi sam,
samostatna chuze od 3,5 roku, vtaci Spicky, pedes plani, chlze nejist3,
kolébava, pozdéji atakticka.

V 5 letech ataktickda samostatna chuize, ruce Siroce roztazené od téla,
nemluvi, vydava zvuky, usmiva se, vyrazneé slini, ma pleny.



Angelmanuv syndrom — popis probanda

vyska 105cm (pod 3.percentilem),

hmotnost 16kg (pod 3.percentilem),

Obvod hlavy 47cm (vyrazné pod 3.percentilem),
hlava brachycephalicka, ploché zahlavi, nizsi vlasova
hranice v okcipitalni oblasti, vlasy zrzave, oblicej - uzsi
ocCni Stérbiny, epicanty, vyraznéjsi nos, uzky horni ret,
gotické patro, chrup nema po extrakci, hrudnik zevné
bez napadnosti, bricho mékké bez organomegalie,
genital chlapecky prepubertalni, koncetiny
symetrické, spastické DKK, genua valga, pedes plani
nohy, HKK - kratké prsty, pricna ryha vpravo, velmi
Zivé dité



Angelmanuv syndrom - genealogie

Rodokmen matky | Rodokmen otce

Zdravi Zdravi




Angelmanuv syndrom — geneticka
vysetreni
karyotyp: 46, XY normalni muzsky

Array-CGH:

nalezena mikrodelece v oblasti 15g11.2-q13.1 o velikosti priblizné 5,74
Mb.

Mikrodelece oblasti 15g11.2-q13.1 je popisovana jako kauzalni pricina
Angelmanova a Prader-Williho syndromu.

Vysledek byl ovéren metodou MLPA.
Ani u jednoho z rodi¢l tato zména nebyla nalezena.



Angelmanuv syndrom — geneticka
podstata

Angelmanuv syndrom (AS, Happy puppet syndrome) je mikrodeleéni
syndrom, zpUsobeny nejcastéji deleci v Useku 15q11-13 na maternalnim
chromosomu (tzn. urcitého useku na dlouhém raménku 15.
chromosomu) nebo uniparetalni dizomii otcovského 15. chromosomu.
Incidence toho syndromu ¢ini cca 1/16 000.

Prader—Williho syndrom (PWS) je mikrodelecni syndrom 15911-13 na
paterndlnim chromosomu nebo je zpusoben uniparentalni dizomii
materskeho 15. chromosomu.



Angelmanuv / Prader-Williho syndrom

Angelman syndrome : Genetic mechanisms
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Prader-Willi syndrome : Genetic mechanisms

15q13

90

R N
Mormal

P

90

N

Paternal
deletion

(65-75%)

LU N L N
Maternal Imprinting
UPD Defects

(20-30%) (2-5%)



Angelmanuv syndrom - fenotyp

* u vsech postizenych:
* malo rozvinuta re¢ — pouze minimum slov, spisSe neverbalni projev
* tézka mentalni retardace
* motorické problémy — ataktické pohyby, strnula chlze (pripominajici pohyby loutky)
* bezdlvodné zachvaty smichu

* asi u 80 % postizenych se vyskytuje:
e porucha pozornosti
* hypotonie
* mikrocefalie
* abnormalni EEG
* U 20-80 % se muze objevit i :
 Silhani
* poruchy polykaciho reflexu
* hypopigmentace
* oplostélé zahlavi
* hyperaktivita
* epileptické zachvaty



Prader-Williho syndrom - fenotyp

Novorozenci a kojenci

vyrazné snizeny svalovy tonus (hypotonie)

kraniofacialni dysmorfie — o¢ni Stérbiny ve tvaru mandli, z4Zena hlava v oblasti spankd, tenky horni ret
neprospivani — ¢astecné diky chabému sacimu reflexu

strabismus

Unava, apatie, Spatna reakce na stimulaci, slaby plac

Batolata a predskolaci

nezvladatelna touha po jidle s naslednou obezitou - pri¢inou je vysoka hladina ghrelinu (orexigeni ucinky)

hypogonadotropni hypogonadismus — nedostatecna produkce GnRH hypothalamem je priCinou snizené
produkce pohlavnich hormonu a snizené plodnosti, sekundarni pohlavni znaky jsou malo vyvinuté

maly vzrtst (kolem 150 cm), méné svaloviny, kratké ruce a nohy, skolidza
problémy s ucenim

opozdény motoricky vyvoj

opozdény vyvoj reci a Spatna artikulace

poruchy chovani — tvrdohlavost a zachvaty vzteku, obvykle v souvislosti s jidlem
porucha spankového cyklu



Angelmanuv syndrom — zaver:

Prezentovana kazuistika ukazuje charakteristicky fenotyp Angelmanova
syndromu.

Pacient je multioborove sledovan.

Rodina byla predana do péce Centra provazeni.



