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Genotyp

e Mutace genlol kodujicich proteiny kohezinu

e 1:10 000 porodlol
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Fenotyp

e Rustova retardace

® Mentalni retardace

® Dysmorfm’ obliéej
e Malformace hornich konCetin

® Hirsutismus




Organové komplikace

® 90 % pacientl - gastroesofagealni reflux, atypické
manifestace, cca 30 % na komplikace refluxu umira

(aspiraCni bronchopneumonie),
® 60 % hypakuze
® 40 % malformace ledvin a moCovych cest,

e 73 % muzu - kryptorchismus




Reflux

o Nelééen}'f a nepoznany reflux — Sandiferiv Y.
® 6-7 % pacientl komplikace (vFedy a krvacen)
® Diagnostika a léCba standardni

o Operaém’ I'esent

* Dispenzarizace v pf‘l’padé komplikaci nebo Barretova jicnu




Pacient D.H., nar. 1995

e CDLSs téék}?m postizenim, mentalni retardaci
* Stale refluxni obtizZe s regurgitaci stravy

e 2008, 2011, 2012, 2013 — hematemeza

. o ., . . .o .
* Gastroskopie s nalezy vFedl jicnu a kardie, insuficience

kardie

* Histologicky vzdy benigni nalez

* Terapie : famotidin, pantoprazol, HP eradikace, omeprazol,
domperidon







Nase terapie

® 05/2014 — zvraceni, s Cernou pr1m651 hubne
(123 cm, 20 kg = 3 kg z max. vahy), nal'ika, plaCe, saha si do
krku

® Sebeposkozovani (tluCe hlavou do zdi) s nasledkem fraktury
nosnich klistek

© Gastroskople: vIed stfedniho jicnu s fibrinovou spodinou a
navalitymi okraji, insuficience kardie

® Medikace: itoprid 50 mg 2-2-2, sukralfat 1-1-1,
* NutriCni podpora sippingem 2x denné€ (tj. pfidavek 400-800 kJ.)




Gastroskopie
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Soucasny stav

® 06/2014 — kontrolni gastroskopie s normalnim
endoskopickym nalezem, pacient zlepsen, jiz nezvraci, ji,
vahovy pf‘l’rﬁstek +1 kg

® 09/2015 — pIi posledni kontrole zcela bez refluxnich
pf‘l'znaklol, potrava neregurgituje, ji, vahove +7 kg, V}%kové
+5 cm
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