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Genetickd porucha, ktord postinuje hlavne nervovy systém
Priznaky sa zvyCajne stavaju viditelnymi do jedného roka

Angelmanov syndrom postihuje 1 z 12 000 az 20 000 ludi, muzi a zeny su
rovnako casto postinnuti

Pomenovanie : podla britského pediatra, Harryho Angelmana, ktory prvykrat
opisal syndroém v roku 1965. Starsi termin "stastny bdabkovy syndrom” je
vseobecne povazovany za pejoracny.

Syndrom je zvyCajne spdsobeny novou mutdaciou namiesto toho, aby sa dedil
z rodicov na diefa. Ide o nedostatocnu funkciu casti chromozému 15
zdedeneho z matky na diefa. VAcsinou je dosledkom delécie alebo mutdcie
génu na tomto chromozdme. Prilezitostne je to spdsobené dedenim dvoch
kopii chromozdmu 15 z otca na dieta a nie z matky.




Klinicky obraz

Prvych é mesiacoyv : tazkosti s poddavanim potravy,
hypotdnia, po ktorej nasleduje vyvojove oneskorenie
medzi 6 mesiacov a 2 rokmi.

Od 1 roka sa typické znaky syndromu vyvijaju: fazky
intelektudlny deficit, absencia reci, vybuchy smiechu s
rukami a neurologické problémy s bdabkou podobnou
chbdzou a epileptické zachvaty.

Daliie znaky : 3tastné spravanie, hyperaktivitu bez
agresivity, kratke rozpdtie pozornosti, problémy so
spdnkom so znizenou potrebou spat a zvysenou
citlivostou na teplo, pritazlivostou a fascindciou s
vodou.

S postupujucim vekom sa typické znaky ochorenia
stavaju menej vyraznymi z dovodu hrubnutia tvare,
hrudnej skolidzy a problémov s pohyblivostou. Zachvaty
zostavaju pritomné u dospelych pacientov, ale zvysuju
sa hyperaktivita, kratka pozornost a problémy so
spdnkom.




Liecbao
Nie je k dispozicii ziadna
LieCba je vo vieobecnosti podpornad:

Lieky proti zdchvatu sa pouzivaju u
pacientov s zGchvatmi

Fyzikalna terapia a spevnenie mozu
pomaoct pri chodzi

Logopedickd metdda, neverbdlne
komunikacné metddy

Sedativna medikdacia pri poruchdch
spdanku

DiZka Zivota byva normdina, aviak
dospeli pacienti sU menej aktivni a
Maju tendenciu k obezite, maju
fazkosti s chddzou a niektori preto
ostavaju na invalidnom voziku.
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