Fenotyp dospélych pacientl se syndromovou intelektovou nedostatecnosti -
série kazuistik.
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Uvod: Dospéli lidé se syndromovou i nesyndromovou intelektovou nedostateénosti (ID) ¢asto unikaji
pozornosti a ke genetickému vysetreni jsou odesilani zfidka, vétSinou v situaci, kdy jejich sourozenec
nebo jiny blizky pfibuzny planuje zalozZit rodinu. Zkusenosti s dospélymi trpicimi vzacnymi syndromy
spojenymi s ID jsou z toho divodu velmi omezené a ani v literatutfe obvykle neni dostatek informaci.
Tak jako u jinych syndromovych vzacnych onemocnéni (VO) se i u syndromovych ID fenotyp v Case
méni a diky nedostatku zkusenosti mlze byt chybné vyhodnocen a diagndza v dospélosti nemusi byt
stanovena, nebo muzZe dochazet k diagnostickym rozpaklm, prestozZe soucasné celogenomové metody
jsou velmi robustnim diagnostickym nastrojem.

Cile: Ve svém sdéleni predstavim sérii kazuistik pacienti s VO spojenymi s ID a dalSimi neurovyvojovymi
poruchami, jejichz finaIni diagndza byla z rGznych divodd stanovena az v dospélosti. U¢elem sdéleni je
prezentovat Sirsi skupiné klinickych genetik( fenotypy téchto pacientl v dospélém véku.

Metodika: Pacienti byli vySetfeni celogenomovymi metodami arrrayCGH ¢i masivné paralelnim
sekvenovanim.

Vysledky: U vSech prezentovanych pfipadu byla identifikovana patogenni ¢i pravdépodobné patogenni
varianta vysvétlujici jejich fenotyp. Prevalence identifikovanych syndrom( byla obvykle mensi nez
1/100000.

Zaveér: Vérim, ze sdéleni pomUze dalsim koleglim, ktefi maji v péci dospélé pacienty s ID.
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