Dandy-Walker syndrom

Dandy-Walker syndrom je vzdcné onemocnéni, které postihuje vyvoj
mozku. Projevuje se triddou priznakd

1. kompletni nebo parcidlni agenesi vermis mozecku
2. cystickd dilatace ctvrté komory mozkové
3. zvétdeni zadni jdmy lebni?]

Zvétseni zadni jdmy mize byt spojeno s membrandzni atrezii otvor(
¢tvrté mozkové komory, ¢imz dochdzi k patologickému hromadéni
mozkomisniho moku v mozkovych komorach. Tyto abnormality maji
nejcastéji za nasledek problémy s pohybem, koordinaci ale i s intelektem.
MUze se taky vyskytnout psychiatrické onemocnénil3!. PostiZzeni se mohou
dozivat az druhého decenia.

Malformace

Vétsinou se u jedincll s Dandy-Walker syndromem objevuji pfiznaky MRI mozku zobrazujici dysplazii
abnormalniho vyvoje mozku v pribéhu prvniho roku Zivota. Klinicky se
u vétsiny déti projevuje hromadénim mozkomisniho moku v mozku -
hydrocefalem, ktery mize zp@sobit makrocefalii. Casto je pFitomno
mentalni postizeni'* , ackoli néktefi jedinci maji i normalni intelekt. Déti

pontu a cerebella u ditéte s
variantou Dandyova-
Walkerova syndromu, T2-

maiji ¢asto opozdény vyvoj, zejména v oblasti motoriky (plazeni, chize, k=l
koordinace pohyb(). MizZe se objevovat ztuhlost svalll a ochrnuti - Klinicky motorické potize,
spasticka paraplegie. U starsich déti se objevuji priznaky zvyseného obraz hydrocefalus,
nitrolebniho tlaku jako je podrazdénost, zvraceni, kfeCe a trhavé pohyby nystagmus a ataxie

oCima. Méné Casto jsou pritomny jiné mozkové malformace jako je
ageneze corpus callosum spojujicim pravou a levou hemisféru, okcipitalni
encefalokéla nebo abnormalni stérbiny v mozku - schizencephaly a
poruchy gyrifikace. Tyto mozkové vady jsou spojeny s vice ¢i méné Klasifikace a odkazy
zavaznymi pfiznaky a symptomy. U Dandy-Walker syndromu se mohou MKN-10 Q03.1 (https://mkn10
vyskytovat i srde¢ni vady, malformace urogenitalniho traktu,
koncetin a obliceje. Mirngjsi formou onemocnéni je Dandy-Walker

Incidence 1/ 30 000
ve svété narozenych!!

.uzis.cz/prohlizec/Q0

varianta zahrnujici hypoplasii vermis mozecku bez agenese, mirné ci 3.1)

zadné zvétseni zadni jdmy lebni a ¢tvrté komory, nebyva hydrocefalus. OMIM 220200 (https://omi
m.org/entry/220200)

Genetika Medscape 408059 (https://eme
dicine.medscape.co

U jedincl postizenych Dandy-Walker syndromem se objevuji mutace v m/article/408059-ove

urcitych genech, ale tyto mutace predstavuji pouze maly pocet vSech el

zjisténych pripadd. Dandy-Walker syndrom je také spojovan s
chromozomalnimi abnormalitami u vétsiny chromozomui. Nej¢astéji
se vyskytuje u lidi s trizomii 18, ale mUze se také vyskytovat trizomie 13,
21 nebo 9. Dandy-Walker syndrom byl také zaznamenéan u plodd s
triploidii, coz je fatalni stav, pri némz maiji jedinci navic kompletni sadu chromozomd
v kazdé bunce. Dandy-Walker syndrom mize byt také zptisoben mutacemi
specifickych gent (FOXC1 obsahuje pokyny pro pfipravu proteinu, ktery reguluje
aktivitu dalSich gen(, ZIC1 a ZIC4 pUsobi jako transkrip¢ni aktivatory a podileji se na
organogenesi CNS). Mozkové malformace spojené s Dandy-Walker syndromem se
mohou vyskytovat izolované, nejsou spojeny s genetickym onemocnénim a pricina Ageneze mozecku
vzniku byva ¢asto nezndma.

Vliv prostredi
Dandy-Walker syndrom mize byt zplsoben i faktory Zivotniho prostredi, které plsobi na plod pred jeho narozenim.

Napfiklad expozici plodu zardénkami, toxoplasmosou nebo vlivem latek, které zplsobuji poskozeni plodu
(teratogeny). Casté&jsi vyskyt plodd s Dandy-Walker syndromem se objevuje i u plodd matek, které trpi diabetem.

Diagnostika a vyskyt

Prenatdlni diagnostika je mozna ultrazvukovym vysetfenim a provedenim amniocentesy k vySetreni karyotypu
plodu. Odhaduje se, ze se Dandy-Walker syndrom vyskytuje u 1:25000 aZ 1: 30000 novorozenci. Vyskyt
pripad Dandy-Walker syndromu je malo ¢asty a nema jasny vzor dédi¢nosti. Pouze pFimi pFibuzni lidi s Dandy-
Walker syndromem maji zvysené riziko vzniku onemocnéni ve srovnani s béznou populaci.

Terapie

Terapie spociva v odstranéni obstrukce, hydrocefalus I1é¢ime zavedenim shuntu.
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Odkazy
Souvisejici clanky

= Malformace CNS
= Vrozené vady nervové soustavy

Externi odkazy

= http://www.priznaky-projevy.cz/geneticke-nemoci/449-dandy-walker-syndrom-dandy-walkerova-malformace-
priznaky-projevy-symptomy
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