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U 15letého chlapce s podezienim na
Ehlerstv-Danlostv syndrom (EDS) bylo prove-
deno cilené komplexni vysetteni. Rozhodujici
pro toto vysetieni bylo, Ze EDS prokézala ge-
neticka analyza jeho 9leté sestry, ale také to,
ze piiblizné od skolniho véku byla u chlapce
pozorovéna kloubni hypermobilita a jeji pfi-
¢ina nebyla prozatim objasnéna. Matka obou
sourozencu je zdrava, otec je heterozygotem
Leidenské mutace (FV Leiden), oba rodice ne-
maji projevy EDS; udajné jeden z prarodica
ma nékteré klinické pfiznaky EDS vyjadreny,
ale genetické vysetieni provedeno nebylo.
Osobni anamnéza hocha je bez pozoruhod-
nosti, miva béznou nemocnost, ve véku 13 r.
byla u néj prokdzéna identickd varianta FV
Leiden jako u otce. Pohybové je chlapec velmi
aktivni (fotbal, florbal, stolni tenis).

Fyzikdlnimu ndlezu dominovaly tyto
odchylky: mirnd kozni hyperextenzibilita,
jemna/hebka kaze, hypermobilita kloubt
(Obr. 1), snizend podélna a pfi¢na klenba no-
hou a Gorlinovo znameni (Obr. 2). Molekularné
genetickym vysetienim byla prokazala muta-
ce genu COL5AT v heterozygotnim stavu
a chlapec tak ma klasicky typ EDS (identicky
nalez jako u sestry). Vysetieni dalsich odbor-
nych specializaci (kardiologie, neurologie,
ocni, sonografie bficha a panve) zamérena
na mozné postizeni jinych organt pfi EDS byla
s normalnim nalezem; ortopedie doporucila
cviky k upravé plochonozi, rehabilitace se-
stavila hochovi individudlni kinezioterapii se
zamérfenim na kontrolu pohybovych stereo-
typl. Chlapec zlstava v trvalém sledovani,
kdy nejméné 1x/rok by se méla jednotliva
specializovana vysetieni opakovat. Prognéza

Obr. 1. Projev kloubni hypermobility — pfi pred-
klonu a fixovanych kolennich kloubech v extenzi
se vysetfovany dokdZe dotknout dlanémi zemé

Obr. 2. Gorlinovo znameni - schopnost dotknout
se nosu spickou jazyka
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