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PRICINA
1. mikrodelecni syndrom zpusobeny deleci v Useku 15g11-13 na maternalnim
chromozomu (od matky) - 70 %

» Zde se vyskytuji 2 kritické genové useky: PWCR a ASCR. Pri syndromu tak dochazi k deleci
obou Usekll na maternalnim chromozomu, disledkem ¢ehoz je na paternalnim
homolognim chromozomu methylovan Usek ASCR, takze dochazi k jeho inaktivaci
a zUstava tak aktivni pouze Usek PWCR na paternalnim chromozomu.

» Zajimavosti je, Ze pokud je paternalni chromozom s maternalnim prehozen nejedna se
o Angelmantv syndrom, ale o syndrom Prader Willi, ktery je charakterizovan
nekontrolovanym prejidanim, malym vzrdstem a mirnou retardaci.

2. uniparentalni disomie otcovského 15.chromosomu

» Jedinec dostal oba chromozomy 15 (2 identické kopie jednoho chromozomu) od jednoho
z rodicl - v tomto pripadé od otce = oba Useky ASCR jsou methylovany. Pokud by byly
zdédény po matce, pak by se jednalo opét o Prader Willi syndrom

3. U 8 % pacientu byly prokazany u mutace imprintingového centra (fidi imprinting
ostatnich gena).




DIAGNOSTIKA

» Pouze postnatalné - klinicky projev, EEG (epileptické krivky), vysetreni karyotypu
- cileny cytogeneticky a molekularné geneticky test.

» Prvnim klinickym projevem mohou byt potize s kojenim a ,,zabi poloha“ + opozdény
psychomotoricky vyvoj od pul roku.

» Nevylécitelné vrozené neurogenetické onemocnéni.

» Syndrom poprve popsan v roce 1965 anglickym pediatrem Harry Angelmanem -
nenasel pric¢inu, ale déti nazval jako Stastné loutky kvdli trhavym pohybim rukou
a nekontrolovanému smichu.

» 1:20 000 osob, hodné z nemocnych pacientl je diagnostikovano se Spatnou
chorobou a zarazeni tak napr. mezi détskou mozkovou obrnu

» Nemocni nejsou schopni dosahnout Uuplné samostatnosti béhem zivota. Dozivaji se
normalniho véeku.




PRIZNAKY

» 100 % vyskyt
» Malo rozvinuta rec - minimum pouzivanych slov.

» Mentalni retardace (debilita az imbecilita - 1Q kolem 55).

» Strnuly pohyb (pripominajici loutky) - téZce ovladana motorika, koordinace pohybu a rovnovaha.
» Bezdlvodné zachvaty smichu a mavani rukama.
» 80 % vyskyt
» Porucha pozornosti, spanku (Casté u malych kojencu)
» Hypotonie (svalova slabost)
» Mikrocephalie
» Fascinace vodou
» 50 % vyskyt
» Silhani
» Hyperaktivita
» Epileptické zachvaty
>

Poruchy polykaciho a saciho reflexu




ZDROJE

https://www.wikiskripta.eu/w/Angelmanuv_syndrom
http://angelman.cz/zakladni-informace/
http://vzacni.cz/angelmanuv-syndrom/

Video ke shlédnuti:
» https://www.youtube.com/watch?v=U5JOkvFSTtA




