FAKULTNI NEMOCNICE

Oddeéleni lékarske genetiky2531

500 05 Hradec Kralové, Sokolské 581, ICO 00179906
T 49 583 2146, 49 583 2553 04 senkerikova@fnhk.cz fax: 49 5512346

primdrka MUDr. Maria Senkerikovd

Zprava z genetického vySetreni.

Jméno: Zahradnikova Michaela R. ¢.:075316/0859
Zdr. poj.: 205

Bydlisté: Pitrova 1319, Trebechovice p. Orebem
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Souhrn anamnézy:

RA: matka ma skoliosu pétefe od 13 let. Nevlastni bratr matky (spole¢ny otec) mé juvenilni
artritidu. nevlastni sestra sledovana pro opozdény rist. Otec matky je zdravy. Matka matky
zemiela na CA delozniho ¢ipku v 49 1.

Otec je zdrav. nevlastni bratr otce (spole¢na matky) ma nefroticky syndrom. Sestra otce méla
Parkinsonovu chorobu. Rodiée otce jsou zdravi.

Sestra 2010 je zdrava.

OA: z 1. fyziolog. gravidity. Porod v terminu, spontanné, hlavi¢kou. Porod bez komplikaci,
poporodni adaptace bez komplikaci, PH 3590 g PD 52 cm. Ikterus mirny. Kojena do 1 roku,
hmotnostné prospivala dobre, jedla s chuti, v roce vaha 10 180 g. Po roce hiife ji. Preferije
mléko. Od 3 mésict pro osovou hypotonii zahdjena RHB. Cca v 0,5 roce pozorovan ties
DKK v klidové poloze. V kojeneckém véku hodné spava. Od 1 roku RHB Vojtovou metodou.
Rodice upozoriiuji na zvySené poceni.

PMV opozdén — hol¢i¢ka od po&atku hypotonicka, od 8 mésict pietaceni na biisko, kolem 13
mésicti lokomoce po kolinkach, do dnes samostatné nechodi, samostatné nesedi, s oporou jen
nékolik malo krokd. zavisl4 na inval. voziku. Hol¢i¢ka je dle matky snadno unavitelnd, Casto
odpociva. pii sedu kulata zada, hlava visi v zaklonu, nebo ptedklonu
PMYV - motoricky vyvoj pokud progreduje tak jen velmi pomalu,

~ mentdln& postupuje — slovni zésoba bohata. Mluvi ve v&tach. Re¢ setfeld pro

dyskinesu jazyka
— 0Od 25 M udrzuje Cistotu.

Dispenzarizace
e do 2 let v kardiologické poradné pro nevyznamny zkrat na trovni foramen ovale —
nyni ukonceni sledovani — stav upraven
e od 3 mésici sledovana v neurologické poradné pro hypotonii

Vysetfeni metabolickych vad v UDMP VFN — mirnad hyperhomocysteinémiebez dalsich
metabolickych odchylek typickych pro poruchy cyklu methioninu. Doporuceno i vySetfeni
v ambulanci UDMP — vysledek neméame k dispozici.

Od 1.11.12 - 7.11.12 hospitalizovana na Neurologické kl. FN HK k podrobnému vySetfeni:

EMG: neprokazuje prescédCivé znamky mono- &i poly-neuropatie HDK pro sumacni
artefakty nelze hodnotit senzitivni vedeni zvl. na DK. Nalez je susp.
z generalizované formy dystonie.



O¢ni: fyziologicky nélez na pozadi

EEG: Zaznam s ¢etnymi pohybovymi a svalovymi artefakty,hodnoceny klidové
useky. Pozadi je zna¢né labilni frekvenéné, je pfevazné tvofeno theta vinami a
beta aktivitou. Amplituda theta vin kolisa 50 -100uV. krajinné rozliSeni a
reaktibilita neni vyzna¢ena.Nad levou stranou jsou Cast€ji pritomné alfa viny
pro vertexovou oblast. Pravd hemisfera je mirné pomalejsi az se skupinami
delta vin .

MR mozku: normalni nélez na mozku

Biochemie: S KREA :35;S BIL:3;S LD:5.6;S ALT:0.38;S_AST:0.75;S_CK:
2.95; S GMTO : 0.27; S MGLB : 31.4; S CHOL : 4.72; S PROT : 70.4:
S_CPLO

Propusténa s dg.: syndrom détské mozkové obrny — centralni spasticka triparéza s dystonicko

- dyskinetickou symptomatikou a osovou hypotonii — retardace motorického vyvoje na tGrovni

IV trimenonu

Obj.: vyska 109 cm, vaha 19 kg, obvod hlavy 54,5 cm,

eutrofickd proporcionalni hypotonicka hol¢i¢ka, napadny ties celého téla (koncetiny i hlavy).
ties klidovy, ale i staticky a intenéni - stres a ndmaha vyznamné zhor$uje tremor. Hlava
mezocefalickd, v obli¢eji nandpadna- podobna otci. O¢ni $térbiny rovné, patro bez rozstépu.
usni boltce v obvyklé vysi, pékné modelované. Dalsi fyzikalnni nalez bpn.

Na pfani neurologa provedeno:
e DNA analyza SMN1 genu (spinalni muskularni atrofie):

Delece 7. a 8. exonu SMN1 genu nebyla prokdzana

e VysSetfeni karyotypu : 46,XX

e DNA analyza GCH1 genu (dopa-responzivni dys%)nig/) — sekvenace vSech exont:
77 &

bez nalezu mutace

Zaver: susp. syndrom détské mozkové obrny — centrilni spastickd triparéza s
dystonicko - dyskinetickou symptomatikou a osovou hypotonii — retardace motorického
vyveoje na arovni IV trimenonu

Dif. dg. neurologem zvazované diagnézy dopa responzibilni dystonie, spinalni
muskularni atrofie nebyly provedenou DNA analyzou potvrzeny.

Dop.: domluveno komplexni neurologické vySetieni ve FTN Praha. Konkrétni datum si
zajisti rodice.

K6d provedeného vykonu: 28023, regulaéni poplatek neuhrazen - osvobozena
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