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Definice

Van der Woude syndrom (VDWS) je geneticka porucha charakterizovana ryhami ve spodnim rtu,
rozstépem rtu s nebo bez rozstépu patra. Dédicnost je autosomalné dominantni.

VDWS je zpUusoben mutaci v jediném genu, penetrace je okolo 96%, ale fenotypovy projev se lisi
— pouze ryhy ve spodnim rtu nebo ryhy s rozstépem rtu nebo i patra. V nékterych pripadech
nemusi byt abnormality viditelné.

Onemocnéni je zplsobeno mutaci v IRF6.

U 64% pacientu jsou jedinou viditelnou abnormalitou ryhy ve spodnim rtu






Diagnostika

Rozstépy a ryhy na spodnim rtu se obvykle vyskytuji kratce po narozeni, ovsem nékteré vady
mohou byt Spatné diagnostikovany — napriklad submukdzni rozstép patra (sliznice pokryvajici
patro je neporusena, ale svaly pod ni ztraceji spravné pripevnéni).

V nepritomnosti ryh na spodnim rtu nelze snadno rozlisit VDWS od nesyndromickych
orofacialnich rozstépu.

Pacienti ¢asto postradaji horni druhé premolary nasledované nizSimi druhymi premolarami a
hornimi lateralnimi rezaky




Lecba
Viditelné abnormality mohou byt chirurgicky odstranény — z dlvodu estetického nebo kvili
problémdm s chronickymi zanéty, které nékdy vedou ke skvamoznimu karcinomu.

Je tfeba odstranit cely kanalek z ryhy na rtu, protoze by se mohly vyvijet mukoidni cysty.

Ostatni projevy spojované s VDWS, jako jsou napfriklad rozstépy a vrozené srdecni vady, jsou
osetreny stejné jako u nesyndromatickych onemocnéni.
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