Zespot zwigzany z SATB2

Inne nazwy: zespot Glass, zespot delecji/mikrodelecji/mutacji 2q33.1
DLA SPECJALISTOW Z DZIEDZINY MEDYCYNY | LEKARZY

Cechy

o Ciezkie zaburzenia neurorozwojowe wystepujace u wszystkich pacjentow, w tym: hipotonia
wieku niemowlecego oraz trudnosci w karmieniu, globalne opdznienie rozwoju obejmujace
ciezkie opdznienie mowy (apraksja mowy, czesto brak mowy), opdznienie rozwoju duzej i
matej motoryki (dyspraksja rozwojowa), opdznienie funkcji poznawczych.

e Zaburzenia behawioralne: zachowania autystyczne, nadpobudliwos¢, zaburzenia snu, agresja,
frustracja spowodowana brakiem komunikacji.

* Nieprawidtowa budowa podniebienia: rozszczep podniebienia, jezyczek rozszczepiony lub
podniebienie gotyckie.

* Nieprawidtowosci stomatologiczne: wystajgce gorne siekacze, inne anomalie.

Ciezkie zaburzenia rozwoju mowy i jezyka
Nieprawidtowa budowa podniebienia
Nieprawidtowosci uzebienia

Zaburzenia zachowania z nieprawidtowosciami
kostnymi lub mozgowymi, bagdz bez nich

Pojawienie sie objawdw do 2. roku zycia

Obszar Zalecane wstepne badania i leczenie Roz pPoznanie
Stawiane u probanda po wykryciu jednej z
Genetyka  Wstepne: Sekwencjonowanie genu SATBZ2 z analizg delecji/duplikacji/poréownawcza nastepujgcych zmian:

Uktad Nerwowy

Stan

Psychologiczny i
Psychiatryczny

hybrydyzacja genomowg do mikromacierzy (ang. Comparative Genomic
Hybridization, CGH).
Leczenie: Poradnictwo genetyczne.

Wstepne:

« Jesli wystepujg napady drgawkowe, podczas wizyty poczatkowej nalezy rozwazyc¢
rezonans magnetyczny oraz badanie EEG mdzgu.

* Ocena pod katem fizjoterapeutycznym.

« Ocena pod katem terapii zajeciowe;j.

« Nalezy rozwazy¢ konsultacje rehabilitacyjng.

Leczenie:

« Leczenie napaddéw drgawkowych (jesli wystepuja), konsultacja neurochirurgiczna w
przypadku poszerzenia komor mozgu.

« Fizjoterapia oraz terapia zajeciowa.

¢ Ortezy lub mechaniczne aparaty ortopedyczne.

Wstepne: Ocena rozwoju, ocena neuropsychologiczna.
Leczenie: W razie potrzeby leczenie zaburzen behawioralnych.

¢ heterozygotyczny wewnatrzgenowy
patogeniczny wariant genu SATBZ2.

¢ heterozygotyczna niepowtarzalna delecja
fragmentu 2933.1 w genie SATB2.

¢ wewnatrzgenowa delecja lub duplikacja
genu SATB2 wykrywalna za pomocg analizy
CMA.

¢ chromosomalna translokacja w punkcie
ztamania 2933.1 zaburzajaca strukture genu
SATB2.

Metody molekularnych badan genetycznych

moga stanowi¢ potaczenie CMA, panelu

wielogenowego, sekwencjonowania catego

genomu oraz analizy matrycy eksomu.

Mowa i Jezyk Wstepne: Ocena mowy i jezyka. - - -
Leczenie: Wiecej informacji
« Intensywna terapia mowy i jezyka obejmujaca czeste spotkania o doktadnie okreslonej
strukturze, majace na celu leczenie apraksji mowy. Dodatkowe informacje medyczne i naukowe
* Alternatywne  wspomagajace metody komunikacji oraz informacje z rejestrow mozna znalez¢ na
Twarzoczaszka  Wstepne: Badanie pod katem rozpoznania rozszczepu podniebienia/ stronie internetowej: www.satb2gene.com.
podsluzowkowego rozszczepu podniebienia. ) . B
Leczenie: Leczenie rozszczepu podniebienia/podsluzéwkowego rozszczepu Dodatkowe informacje na temat fundacji
podniebienia. SATB2 Gene Foundation mozna znalez¢ na
Uktad Wstepne: Ocena karmienia. stronie internetowej: www.satb2gene.org.
Pokarmowy Leczenie: Specjalne naktadki na sutki/butelki do karmienia dzieci z rozszczepem ) ) . ) )
podniebienia, edukacja na temat sposobow karmienia. Kontakt rodzin pacjentow mozllwyjest na )
Facebooku poprzez zamknietg grupe o nazwie
__Uktad  Wstepne: » S L ~SATB2 Syndrome (2g33.1)".
Migsniowo- « Nalezy rozwazy¢ ocene mineralizacji kosci (gestos¢ kosci) w wieku od 5 lat lub
szkieletowy wczesniej, jesli jest to wskazane (ztamania kosci). Dodatkowe zrédta informacji:
« Nalezy rozwazy¢ konsultacje ortopedyczna.
Leczenie: Optymalizacja mineralizacji kosci wedtug potrzeb. artykut ,SATB2-Associated Syndrome -
. o . .
Uzebienie Wstepne: Ocena uzebienia. GeneReviews® :www.ncbi.nlm.nih.gov/
Leczenie: Leczenie dentystyczne/ortodontyczne, do rozwazenia konsultacja w books/NBK458647
specjalistycznym osrodku. ) )
artykut ,Natural history of SATB2-associated
Oczy Wstepne: Podstawowe badanie okulistyczne. syndrome”: www.ncbi.nlm.nih.gov/
Leczenie: Korekta wad refrakcyjnych/chirurgiczna korekcja zeza. pubmed/29436146
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Przedstawione tu zalecenia nie zastepujg indywidualnej porady lekarskiej. W celu przeprowadzenia wszelkich badan oraz leczenia rodziny powinny konsultowac sie z wykwalifikowanymi lekarzami.

Nasza wiedza na temat zespotu zwigzanego z SATB2 zwigksza sie wraz z kazdym nowym rozpoznaniem tego zaburzenia. W zwigzku z tym informacje podane w tym dokumencie uznaje sie za najlepsze

dostepne w momencie jego publikacji. wer. 1 z 28 marca 2018 r.




