nim. Echokardiografie pak byla bez nalezu
vrozenych srdecnich vad. Dalsi vysetieni —
screening sluchu - bylo provedeno metodou
otoakustické emise (OAE) - bilaterdlné vy-
bavné. ORL vysetieni probéhlo se zdvérem
parcialni atrézie choan.

Prabéh hospitalizace na oddéleni lze
oznacit nekomplikovany, divka byla pIné ko-
jena, vahovy ubytek ¢inil 3. den 2930 gramd.
P¥i propusténi byl v pasmu observace zazna-
mendn subikterus a pacientka byla kardiopul-
monalné kompenzovana. Po propusténi bylo
doporuceno antropologické vysetieni a dalsi
dispenzarizace v genetické, neurologické a of-
talmologické ambulanci.

Béhem tretiho tydnu Zivota bylo prove-
deno antropologické vysetieni se zavérem
komplexni kraniofacidlni malformace. Hlava
v tu dobu méla témér tvar jetelového listu
(cloverleaf skull). A¢ bylo méreni obvodu pro-
blematické - horizontalné méreny obvodu
hlavicky byl s vysledkem 31,5cm (-3,9 SD),
méfeni pies glabelu a nejvétsi vyklenuti tylni
kosti (vzadu nizko pfi bazi lebni) pak kolem
34,5cm, coz je na 11. percentilu. Ve srovnani
s udaji pfi narozeni se dalo konstatovat, ze
se rGst obvodu hlavy jevi relativné pfiznivé.
Délka mozkovny byla 10,4 cm (-2,6 SD) a nej-
vétsi Sitka cinila 10,1 cm (1,3 SD). Cefalicky
index byl 97,1 IU. Velka fontanela pak byla
Siroce oteviena do Celni oblasti s kompenzac-
nim nardstem smeérem vzhuru (transverzalni
oblouk mozkovny 27,5 cm, tj. +2,5 SD). Celo
se dalo oznacit za Sirsi, Sitka a vyska obliceje
pak byly v normé. Vyrazna stigmatizace ne-
byla shledéna.

USG ky¢li v rdmci screeningu skoncilo
s nadlezem levostranného vykloubeni kycle.
Byly tak indikovany Pavlikovy trmeny (Obr. 2).

V Cervenci 2021 bylo provedeno 3D CT
hlavy se zavérem: komplexni kraniosynostéza,
kalva s obrazem turicefalie az vzhled jetelové-
ho listu, cetné defekty ve strukture kalvy a roz-
siteni komorového systému supratentorialné.
Pacientka byla predana do péce neurochirur-
gu, ktefi indikovali komplexni remodelace
Ibi. K vykonu, ktery probéhl bez komplikaci,
doslo v srpnu 2021. Divenka byla po tydnu
dimitovana do domaci péce (Obr. 3).

Vysettenim Array CGH (komparativni ge-
nomova hybridizace) byl potvrzen normalni

zensky profil: arr(X,1-22)x2. Dale pak nebyla
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nalezena zadna vyznamnd CNV (variabilita
poctu kopii), kterd by souvisela s fenotypem
vysetfovaného jedince.

V analyzovaném vzorku DNA byla v ge-
nu FGFR2 nalezena patogenni varianta c.
1025G>A v heterozygotni formé. Dale byla
v genu ERF nalezena pravdépodobné pato-
gennivarianta c.1214G>A a to v heterozygotni
formé.

Jako vedlejsi nalez byly nalezeny v genu
PAH patogenni varianta c.1222C>T a v genu
CFTR (c.1521-1523del.), obé varianty byly tak-
téZ v heterozygotni formé. Lze tedy konstato-
vat, Ze vysetfovana je prenaseckou nalezené
patogenni varianty.

V analyzovaném vzorku DNA matky pro-
bandky byla v genu ERF nalezena pravdépo-
dobné patogenni varianta c.1214G>A a dale
patogenni varianta v genu PAH ¢.1222C>T,
obé v heterozygotni formé. Patogenni vari-
anta ¢.1025G>A v genu FGFR2 ani patogenni
varianta c. 1521 v genu CFTR nebyla nalezena.

V analyzovaném vzorku DNA otce pro-
bandky byla v genu CFTR nalezena patogenni
varianta c. 1521 a to v heterozygotni formé.
Patogennivarianta c¢.1025G>A v genu FGFR2 ani
pravdépodobné patogenni varianta ¢.1214G>
A v genu ERF ani patogenni c.1222C>T v genu
PAH nebyla nalezena. Dle tohoto vysledku ge-
netického vysetieni rodicu je riziko PAH a cy-
stické fibrézy pro jejich dalsi déti velmi nizké.

V srpnu 2021 byla na neurochirurgickém
oddéleni provedena komplexni remodelace
lebky formou zvétseni mozkovny. BEhem hos-
pitalizace pak byly pfi o¢nim vysetieni zjistény
oboustranna hypoplazie papil a exotropie.
Nésledné kontrolni o¢ni vysetfeni v inoru
2022 se stacionarnim nalezem hypoplazie
papil a vyraznou regresi exotropie.

Kontrolnim antropologickym vysetfenim
v dubnu 2022 byl zjistén sklon k turicefalii.
V prosinci 2022 byl provedena 3D CT hlavy
se stacionarnim nalezem - byl indikovan kon-
zervativni postup.

V lednu 2023 probéhla dilatace choan,
adenotomie, otomikroskopie a vioZeni gromet
bilateralné.

Celkovy zdravotni stav divenky je nynfi
dobry, prospiva, pacientka je bez alterace
psychomotorického vyvoje. Bohuzel, i pres
opakované ORL intervence je dychani nosem
ztizené.
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KRANIOFACIALNT SYNOSTGZA — CROUZONV SYNDROM

Obr. 1. Veézovitd lebka, nizce posazené usni boltce.
Fotodokumentace zvefejnéna se souhlasem rodicti
pacientky

Obr. 2. Pavlikovy tfrmeny — levostranné vyklou-
benf kycle




