zygoty, kdy se ztrati ten chromozom, ktery je
z hlediska rodi¢ovského plvodu zastoupen
jednou (14, 15).

Vzhledem k dominujicimu postizeni
kGze u nasi pacientky jsme téz zvazovali
kongenitélni ichtydzy a jiné poruchy kera-
tinizace.

Po prostudovani dostupné zahranicni li-
teratury jsme vyslovili podezieni na mutaci
v genu pro EGFR, kterd byla nasledné potvrze-
na i genetickym vysetfenim. VSichni pacienti
s diagnézou mutace v genu EGFR se naro-
dili pfed¢asné a s extrémné nizkou porodni
hmotnosti.

U dalSich dostupnych piipadl pacientd
s mutaci genu EGFR byla pfitomna vézna sr-
decnivada (4, 7), absence srde¢ni vady u nasi
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asistované reprodukce.
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