Syndrom asociovany s SATB2 génom

Iné nazvy: Glass syndrom, delécia/mikrodelécia/mutacia 2q33.1

PRE ZDRAVOTNICKYCH PRACOVNIKOV A LEKAROV

Charakteristiky

Viyrazné poruchy nervového vyvoja u vsetkych postihnutych oséb, ktoré mdzu zahrfnat:
infantilnd hypotoniu a problémy s kimenim, celkoveé vyvojoveé zaostavanie vratane
zavazného oneskorenia vyvoja reci (recova apraxia, Casto az absencia reci), oneskorenie
vyvoja hrubej a jemnej motoriky (vyvojova dyspraxia), kognitivne oneskorenie.

* Problémy so spravanim: autistické tendencie, hyperaktivita, poruchy spanku,
agresivita, frustracia z nedostatku komunikacie.

*» Anomalie dutiny ustnej: razstep tvrdého podnebia, razstep uvuly, alebo vysoko
klenuté podnebie.

e Zubné anomalie: prominujuce horné rezaky, iné anomalie.

Systém Odporiicané pociatocné vysetrenia a lieCenie

Genetické Pociatocné: Sekvenovanie SATB2génu, s dele¢no/duplika¢nou analyzou/array CGH
(array komparativna gendmova hybridizacia).

LieCenie: Poskytnutie genetickej konzultacie.

Pociatoc¢né:

e Zvazte MRI mozgu a EEG, ak dochadza k zachvatom.

o Zvazte fyzikalnu terapiu.

e Zvazte pracovnu terapiu.

» Zvazte odporucanie rehabilitacie.

LieCenie:

« LieCte zachvaty, ak su pritomné, neurochirurgické vysetrenie, ak su zvacsené
mozgové komory.

» Fyzikdlne a pracovné terapie.

» Protetické a mechanické pomocky.

Neurologické

Psychologické a
psychiatrické

Pociato¢né: Vyhodnotenie vyvoja, neuropsychologické vyhodnotenie.

Lie¢enie: V pripade potreby liecte problémy so spravanim.

Re¢ a jazyk Pociatocné: Recové a jazykové vyhodnotenie.

Lie¢enie:

« Intenzivna logopedicka a jazykova terapia s ¢astymi, vysoko Strukturovanymi
sedeniami zameranymi na reCovu apraxiu.

» Augmentativne a alternativne komunikacné zariadenia.

Kraniofacialne Pociatocné: Vysetrite razstep podnebia / submukodzny razstep podnebia.

Lie¢enie: Operdcia razstepu podnebia / submukdzneho razstepu.

Pociato€né: Posudte stravovanie.
Lie€enie: Speciadlne cumle/flase na razstep podnebia, nacvik kimenia.

Gastrointestinalne

Pociatocné:

« VySetrite mineralizaciu kosti (hustota kosti) od veku 5 rokov alebo skoér, ak je to
indikované (zlomeniny kosti).

» Zvazte odporucanie na ortopédiu.

Liec¢enie: V pripade potreby optimalizujte mineralizaciu kosti.

Muskuloskeletéalne

Dentalne Pociatoc¢né: Dentalne vysetrenie.

Liecenie: Zubné/ortodontické osetrenie, zvazte odporucanie do $pecializovaného centra.
Oftalmologia Pociato¢né: Zakladné oftalmologické vysetrenie.
Lie¢enie: Korekcia refrakénych chyb/operécia strabizmu.
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S Zavazné poruchy vyvoja reci

A Anomadlie tvrdého podnebia

T Abnormality zubov

B Poruchy sprdvania s/ alebo bez anomalii
kosti alebo mozgu

2 Rozpoznanie vo veku do 2 rokov

Diagnostika

Potvrdzuje sa u probanda na zaklade zistenia

jednej z genetickych chyb:

* patogénny variant v géne SATB2 v
heterozygodtnom stave,

* heterozygotna delécia v oblasti 2g33.1,
ktora zahriia SATB2 gén,

¢ intragénova delécia alebo duplikacia v
SATBZ2 géne detegovatelna microarray
analyzou (CMA- chromosomal microarray
analysis),

¢ chromozomova translokacia so zlomom v
mieste 2933.1,s nasledkom disrupcie SATB2.

Molekuldrne genetické testovanie moze

zahrfnat kombinaciu CMA, panelové

sekvenovanie, celogendmoveé alebo

celoexomoveé sekvenovanie.

Zdroje

Dalsie lekarske a vedecké informécie, ako aj
informacie o registri pacientov, najdete na
stranke: www.satb2gene.com.

Viac informacii o SATB2 Gene Foundation
najdete na stranke: www.satb2gene.org.

Ak sa chcete spojit s ostatnymi rodinami,
hladajte uzavretu skupinu na Facebooku
~SATB2 Syndrome (2q33.1)".

Dalsie zdroje:

Syndrom asociovany so SATB2 -
GeneReviews®: www.ncbi.nlm.nih.gov/
books/NBK458647

Histdria syndromu asociovaného so SATBZ2:
www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29436146
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Tieto odportcania nie su ndhradou za osobnu lekarsku konzultaciu. Rodiny by mali vietky vysetrenia a liecebné moznosti konzultovat s kvalifikovanym lekarom. Novozistené pripady syndréomu

asociovaného s SATB2 zlep3uju nase znalosti. Preto informacie, ktoré su sucastou tohto dokumentu, si povazované za najlepsie, ktoré su k dispozicii v ¢ase vydania V1 28-mar-2018.




Syndrom asociovany s SATB2 génom

Iné nazvy: Glass syndrom, delécia/mikrodelécia/mutacia 2q33.1
PRE PACIENTOV A RODINY

Charakteristiky

Jedinci s tymto ochorenim su vo vseobecnosti velmi mili a Stastni s tymi najkrajsimi
usmevmi, aké ste kedy videli. Tento syndrom vsak vyznamne ovplyvhuje mnoho oblasti
vyvoja, vratane reci (absencia rec¢i v mnohych pripadoch alebo vyrazne oneskorena /

S Zavazné poruchy vyvoja reci
A Anomadlie tvrdého podnebia

zasiahnuta re¢, recova apraxia), poznavania (mentalne postihnutie), jemnej a hrubej T Abnormality zubov

motoriky. Casto maju patologické abnormality vratane razétepu podnebia alebo B Poruchy spravania s/ alebo bez anomalii
vysoko klenutého podnebia a problémy so zubami vratane velkych zubov. M&ézu mat kosti alebo mozgu

tiez zachvaty, poruchy spanku a spomalenie rastu. Ako deti starnu, mdzu sa u nich 2 Rozpoznanie vo veku do 2 rokov

vyvinut zavazné problémy so spravanim, tiez aj dalSie zdravotné problémy, napriklad
nizka hustota kosti.

Systém Odporicané pociatocné vysetrenia a lieCenie D'ag nostika
(ktoré mali byt zdielané s vasim timom zdravotnikov) Genetické testy odhalia zmeny génu

SATB2. Zmeny génu SATB2 mbzu zahriat
Genetické Pociatocné: Sekvenovanie SATB2 génu, s dele¢no/duplikacnou analyzou array CGH. Y9
Lie¢enie: Poskytnutie genetickej konzultacie. chybné zapisy (mutacie), chybajuce Useky
Neurologické  Potiatoéné: (delécie) alebo navyse useky(duplikacie).
e Zvazte MRl mozgu a EEG, ak dochadza k zachvatom. . Ay s s
« Zvéste fyzikdlnu terapiu. Protein SATB2 hra dolezitu ulohu vo
» Zvazte pracovnu terapiu.

. B I VYVOji mozgu a tvare. Vacsina zmien génu
e Zvazte odporucanie rehabilitacie.

Lie¢enie: SATBZ je u tohto jedinca nova (znama ako
« LieCte zachvaty, ak su pritomné, odporucané neurochirurgické liecenie, ak su . . o
pritomné zvaciené komory. de novo) a $anca na ich opakovanie je

* Fyzikalne a pracovneé terapie.

« Protetické a mechanické pomacky. nizka. Vas genetik méze o tom poskytnut

. . ) i , , viac informacii.
Psychologické a Pociato€né: Vyhodnotenie vyvoja, neuropsychologické vyhodnotenie.
psychiatrické Liec¢enie: V pripade potreby liecte problémy so spravanim

Zdroje

Re¢ a jazyk Pociato€né: Recové a jazykové vyhodnotenie.

Liecenie: . . . _ . Dalsie lekarske a vedecké informacie, ako aj
« Intenzivna logopedicka a jazykova terapia s Castymi, vysoko Struktirovanymi . . L . ..
sedeniami zameranymi na re¢ovu apraxiu. informacie o registri pacientov, najdete na
» Augmentativne a alternativne komunikac¢né zariadenia. stranke: www.satb2gene.com.
Kraniofacidlne  Pociatocné: Vysetrite razstep podnebia / submukdzny razstep. Viac informacii o SATB2 Gene Foundation

Liecenie: Oprava razstepu podnebia / submukdzneho razstepu. najdete na stranke: www.satb2gene.org.

Gastrointestinalne Pociato¢né: Posudte stravovanie.

h e ) ) ) Ak sa chcete spojit s ostatnymi rodinami,
Lie€enie: Specidlne cumle/flase na razstep podnebia, nacvik kimenia.

hladajte uzavretu skupinu na Facebooku

Muskuloskeletalne Po¢iatoéné: ~SATB2 Syndrome (2q33.1)".
« VySetrite mineralizéciu kosti (hustota kosti) od veku 5 rokov alebo skor, ak je to .
indikované (zlomeniny kosti). DalSie zdroje:
» Zvazte odporucanie na ortopédiu.
Liegenie: V pripade potreby optimalizujte mineralizaciu kosti. Syndrém asociovany so SATB2 -

. } GeneReviews®: www.ncbi.nlm.nih.gov/
Dentalne Pociato¢né: Dentalne vysetrenie.

Liecenie: Zubné/ortodontické odetrenie, zvazte odporucanie do Specializovaného centra. books/NBK458647

Oftalmolégia  Pogiatogné: Zakladné oftalmologické vysetrenie. Historia syndromu asociovaného so SATB2:

Liecenie: Korekcia refrakénych chyb/operacia strabizmu. www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29436146
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Tieto odportcania nie su ndhradou za osobnu lekarsku konzultaciu. Rodiny by mali vietky vysetrenia a liecebné moznosti konzultovat s kvalifikovanym lekarom. Novozistené pripady syndréomu
asociovaného s SATB2 zlep3uju nase znalosti. Preto informacie, ktoré su sucastou tohto dokumentu, si povazované za najlepsie, ktoré su k dispozicii v ¢ase vydania V1 28-mar-2018.
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