Neu-Laxova syndrom
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Obecna charakteristika

e Autosomalné recesivni
 Intrauterinni ristova retardace
* V déloze mUZeme zaznamenat nezvykle malo pohybl plodu, kratkou pupecni sSnlru, a abnormalné malou placentu
* Vlyrazné abnormality v oblasti hlavy a obli¢eje (craniofacidlni oblast)
napriklad: mikrocefalie, splasklé Celo, Siroka mezera mezi o¢ima (ocularni hypertelorismus), splaskly nos, deformované usi
* Generalizovany otok v disledku hromadéni tekutin v téle
* Permanentni flexe a nehybnost nékolika kloubd, a dalsi malformace koncetin (zkracené a zruhlé svaly)

* MuZou se vyskytovat abnormality u mozku (nekompletni vyvoj gyru lissencefalie typu lll, zvétSené komory nékdy miize byt
i vyskyt mozkové kalcifikace), klize, srdce, genitalii a ledvin



* Neu-Laxova syndrom je zplUsoben homozygotni mutaci na genu PHGDH (3-PHOSPHOGLYCERATE DEHYDROGENASE) na
chromozomu 1p12

* Syndrom je dédény autozomdalné-recesivné, takze postizeny jedinec musi dostat chybnou variantu genu od obou rodic

* Pravdépodobnost poceti ditéte s takovym syndromem je pro par s vyskytem jedné varianty normalni a jedné postizené u
obou (jsou nosici) 25%

* Rodice nékolika potomku s timto syndromem jsou pokrevni pribuzni

* Prognoza je velmi Spatna: novorozenci s timto syndromem jsou bud narozeni mrtvi, nebo zemrou tésné po porodu



Diagnostika

* Prenatdlni: rutinni ultrazvukové vysetreni v 19-20 tydnu gestace mizZe ukazat polyhydramniosu (prebytek amnionové
tekutiny v amnionovém obalu), mikrocefalii, vy¢nivajici o€i, retrognathismus celisti (rozpor mezi postavenim horni a dolni
Celisti), snizena pohyblivost, a dale také otok pokozky hlavy, kolene a lokt(

. U rizikovych gravidit by mélo byt ultrazvukové vysetreni: v 6-8 tydnu, ve 12-16 tydnu pro analyzu pohyb( plodu, a
v 16-24 tydnu pro detekci oblicejovych abnormalit

* Postnatalni: po narozeni je diagnostika relativné jednoducha, syndrom jde poznat podle ¢etnych malformaci uvedenych v
obecné charakteristice na prvnim snimku, histopatologické nalezy zahrnuiji trojici dermatologickych jev(: ichtyosa, edém,
tukova tkan s hypertrofii tukovych bunék, anomalie CNS a nelplnd formace kortikalnich kosti
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