Vysetreni kostnich dysplazii — achondroplazie, hypochondroplazie, thanatoforicka dysplazie

Achondroplazie, hypochondroplazie a thanatoforicka dysplazie patfi mezi nejcastéjsi formy kostnich
dysplazii, coz jsou poruchy rilstu kosti. Jedna se o autosomalné dominantni onemocnéni vznikajici
v dUsledku chyby v genetické informaci, kterd narusuje spravny vyvoj kosti. NejCastéji se jedna o
dlsledek patogenni varianty v genu kodujiciho receptor pro fibroblastovy ristovy faktor (FGFR3).

Patogenni varianty v genu FGFR3 jsou odpovédné za zvySeni bunécné signalizace zprostfedkované
receptorem pro fibroblastovy rlstovy faktor (FGFR) v chondrocytech a dozravajicich osteoblastech
(buniky chrupavky a kosti). Zvysena signalizace pak nakonec vyUsti v pozastaveni proliferace a dozravani
chondrocytl rlistovych chrupavek, dojde ke zmenseni jejich velikosti, k redukci trabekularniho kostniho
objemu a poklesu prodluzovani kosti. Nasledkem jsou riizné formy kostnich dysplazii a kraniosynostoz.

Achondroplazie patti mezi nej¢astéjsi formy dysproporcidlniho trpaslictvi, tzv. nanismu. V 80 % vznika
onemocnéni v disledku nové vzniklé mutace v genu FGFR3. Pfi vzniku mutaci hraje vyznamnou roli
zvysujici se vék otce. Pro onemocnéni jsou charakteristické vyznamné morfologické zmény — zkraceni
dlouhych kosti, makrocefalie, vypouklé celo, hypoplazie stfedni ¢asti obliceje se sedlovitym kofenem
nosu, vyrazna bederni lorddza spolu s hrudni kyfézou. Intelekt nebyva zasazen. Hypochondroplazie je
mirnéjsi formou onemocnéni s variabilni penetranci. Dochazi ke zkraceni dlouhych kosti, morfologie
lebky byva ovlivnéna méné, oblicejové rysy jsou obvykle normalni, makrocefalie mlze byt pritomna,
stejné jako intelektovd nedostatecnost Ci epilepsie. Thanatoforickd dysplazie je letalni formou
onemocnéni s vyraznym zkrdcenim dlouhych kosti, Uzkym hrudnikem se zkracenymi zebry, makrocefalii
a oblicejovym dysmorfismem. Byva pritomna hlava tvaru trojlistku.

Patogenni varianty genu FGFR3 zodpovédné za achondroplazii, hypochondroplazii, thanatoforickou
dysplazii jsou soustfedéné zejména v exonech 7, 10, 13, 15 a 19. Pouze ve vzacnych pfipadech se
patogenni varianty vyskytuji v jinych oblastech kdédujici sekvence genu FGFR3, pfipadné v jinych
genech. Nabizime vysetieni celé kodujici sekvence exon(l 7, 10, 13, 15 a 19 Sangerovym sekvenovanim.

Komu je vySetreni urceno?

K potvrzeni diagndzy u déti a dospélych s disproporcné malym vzrlistem

Prenatalné u plodd, kde alespori jeden z rodicd trpi achondro/hypochondroplazii

Prenatalné u plodd, kde byla achondroplazie diagnostikovana v predchozi gravidité

Prenatdlné u plod( pro ultrazvukovy nélez s podezienim na nékterou z forem kostnich dysplazii
Rodic¢lim déti s hypochondroplazii

U plodi po ukonceni gravidity pro podezieni na thanatoforickou dysplazii

Termin dodani zpravy: 10 pracovnich dni

Cena: Achondroplazie + Hypochondroplazie 7 500 K¢
Thanatoforicka dysplazie: 10 000 K¢

Kombinace: 12 500 K¢



