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KLINICKY DOTAZNIK — KABUKI SYNDROM

Klinicky znak Pfitomnost | Poznamka
znaku

VSeobecné znaky

Postnatalni ristova retardace

Mikrocefalie

Neprospivani / poruchy pfijmu potravy

Facialni znaky

Klenuté nadocnicové oblouky s protidnutim lateralni
tretiny obodi

Evertovana dolni vicka

Dlouhé ocni stérbiny

Ptoza

Strabizmus

Modré skléry

Kolobom

Velké dysplastické usi

Siroky koten nosu

Zplostéla spicka nosu a kratka columella

Ploché filtrum

Abnormalni dentice

Oligodoncie

Vysoké patro nebo rozstép patra

Mala mandibula

Tenky horni a plny dolni ret

Noduly na rtech

Anomadlie koncetin a skeletu

Brachy- nebo klinodaktylie

Hypoplastické prsty

Hypoplastické nehty

Perzistentni polstarky na prstech (fetal pads)

Dysplazie kycelnich kloubt

Kloubni laxicita

Abnormality dermatoglyfl

Neurologické znaky

Mentalni retardace

OpozZdény motoricky vyvoj

Hypotonie

Zachvaty / abnormalni EEG

Viscerdlni anomadlie

Vrozena srdecni vada

Vrozena vada ledvin

Dalsi znaky:

Imunitni dysfunkce

Ztrata sluchu / chronickd otitis media

Abnormality testes (retence, skluzna testes)

Predcasné telarché u dévcat

Katarakta / nokturdlni lagophtalmos

Autismus

Barevné zvyraznéné znaky budou pouZity k vypoctu fenotypového skére dle Makrythanasis et al (2013).




