Larsenuv syndrom

Larsentv syndrom je velmi vzacny syndrom s hyperlaxicitou
(hypermobilitou) kloubl a vazQ charakterizovany ihned po narozeni:

= zménami tvare - oplosténi tvare, rozSifeny a oplostény koren
nosu, Siroce posazené oci, hypertelorizmus

= mnohocetnymi kloubnimi dislokacemi - hlavné luxace
kolennich kloubU

» cervikalni hyperkyfozou - hrozi poskozeni michy

Patogeneze

generalizovand porucha mezenchymu

AD dédi¢na forma Larsentv syndrom (OMIM (https://www.omim.or
g/) 150250 (https://omim.org/entry/150250)) je zplsobena mutaci
genu FLNB na 3. chromozomu (3p14.3)

Klinicky obraz

zmény tvare, oplosténi nosu

hyperextenze dolnich koncetin, rigidni oboustranny pes equinovarus,
kycelni klouby oboustranné luxovany a znacné pohyblivé (pro
vyraznou kloubni laxicitu), flexni kontraktura lokte

typické zmény rukou - dlouhé prsty nasedaji na kratké metakarpy,
distalni ¢lanek palce lopatkovity tvar

zmény patere - cervikalni kyféza s progresivni instabilitou, distalnéji
kyfoskoliéza

vrozené vady srdce, aorty, trachey, laryngu

inteligence normalni

Terapie

zabranit kompresi kréni michy zadni fazi
chirurgicka (pfip. konzervativni) |é¢ba luxace kolennich kloub,
kycelnich kloubl a nakonec pes equinovarus

Odkazy

Souvisejici ¢clanky

Achondroplazie

Diastroficky dwarfismus
Tanatoforicky dwarfismus
Vrozené vady koncetin
Vyvojové dysplazie kycelni
Pes equinovarus congenitus
Vrozené vyvojové vady
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klinicky obraz, RTG
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1/250 000 (Evropa)

Klasifikace a odkazy

MeSH ID

OMIM

orphanet

C537873 (https://w
ww.medvik.cz/bmc
/link.do?id=C5378
73) AD Larsenlv

syndrom, C537874
(https://www.medv
ik.cz/bmc/link.do?i
d=C537874) AR

Larsentv syndrom

150250 (https://om
im.org/entry/1502
50)

ORPHA503 (http://
www.orpha.net/co
nsor/cgi-bin/Diseas
e_Search.php?Ing=
EN&data_id=3716)
AD LarsenGv
syndrom,

ORPHA263463 (htt
p://www.orpha.net/
consor/cgi-bin/Dise
ase_Search.php?In
g=EN&data_id=20
058) AR Larsentv
syndrom
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Ruce pacienta s Larsenovym syndromem

Nohy pacienta s Larsenovym syndromem
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