


Onemocnéni zpusobujici abnormality ve
vyvoji kosti, distribuci tuku, pigmentaci kUze
Nedostatecné vyvinuta dolni Celist a male
klicni kosti — charakteristicka mala brada a
Sikma ramena

Dalsi priznaky: znaky predcasného starnuti
(tenka kize, ztrata zubU a vlasu),
lipodystrofie (nedostatek tukove tkane pod
kUzi), diabetes mellitus



MADA (MAD typu A) — castecna lipodystrofie
— ztrata tukove tkaneé z trupu a koncetin, v
okoli krku a ramen naopak nadbytek tukove
tkané, zacina vétsinou az v dospélosti

MADB (MAD typu B) — generalizovana
ipodystrofie po celem téle, zacina Casto
kratce po narozeni muze zpUsobit i predcasny
norod




Obé formy MAD jsou zpusobeny mutacemi v
ruznych genech

MADA — mutace v genu LMNA

MADB — mutace vgenu ZMPSTE24

Oba geny jsou zapojeny do udrzovani
struktury jadra a mohou hrat roli v mnoha
bunécnych procesech

Mutace v nich pravdépodobné narusuji
strukturu jaderne obalky



Tohle onemocneéni se leci symptomaticky,

diabetes je lecen standartnimi terapiemi

Napomocné muze byt i genetické poradenstvi,

psychologicka podpora (Uzkost a stres z
diagnozy)

Lecba muze vyzadovat koordinovaneé Usi
odborniku. Pediatfi, ortopedi, endokrino
dermatologove, odbornici na vyzivu a da
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zdravotnicti odbornici mohou systematicky a
komplexné planovat lecbu postizeneho ditete.



Jedna se o velmi ojedinélou genetickou
poruchu

V lekarske literature bylo zaznamenano
zhruba 40 pripady, pricemz méneé nez 10 bylo
pripadU MADB

Mnohe pripady poruchy nejspise spatné
diagnostikovany nebo nediagnostikovany,
proto je obtizne urcit frekvenci MAD u celé
populace



https://rarediseases.org/rare-

diseases/mandibuloacral-dysplasia/
https://ghr.nlm.nih.gov/condition/mandibuloac
ral-dysplasia#resources
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