Moznost zjednoduSeni diagnostiky a terapie vzacnych onemocnéni ve
stomatologii za pomoci expertniho systému na bazi databaze v 2D a 3D
obrazu

Abstrakt

Predkladanad disertacni prace popisuje metodiku tvorby databdze pacientli se vzacnym
onemocnénim v orofacialni oblasti. Pfehledna a strukturovana data jsou zdkladem pro praci se
znalostnimi systémy i v klinické praxi. Vyuziti dat databaze je popsano u dvou konkrétnich

onemocnéni a to u Ektodermalni dysplazie a Zimmermann-Laband syndromu.

Metodika prace s databazi se skldda z krokdi vytipovani pacienta, piidani nové karty do
databaze, ptidavani zdznami o pacientovi a tvorba layoutt. V ptipadé ektodermdlni dyplazie
byl zpracovan soubor 13 ¢eskych détskych pacientd s ektodermalni dysplazii s projevy v dutiné
ustni. Pacienti prosli genetickym testovanim kandidatnich genit EDA, EDAR, EDARADD,
TP63 a WNTI10A. U pacienti byly zhotoveny trojrozmérné obrazy obliceje facialnim skenem
a porovnavany s facidlnimi skeny zdravé kontrolni skupiny. Na ptikladu tfi z nich byl popsan
stomatologicky pfistup oSetfeni pacientl. Dvé pacientky s podezfenim na syndrom
Zimmermann-Laband byly vySetieny na genetickém i stomatologickém odd¢leni i ptes nepfilis

vyrazné projevy syndromu.

Databaze ERN Cranio ve FN Motol vznikla jako centralizovna databaze pacientli se vzicnym
onemocnénim. V dobé psani této prace Citd 113 pacientd se vzaicnym onemocnénim a obsahuje
informace o 30 vzacnych onemocnénich. V databazi jsou shromazd’ ovany textové i obrazoveé
dokumenty. Z obrazovych podkladii nachazime fotografie, orthopantomogramy, telerentgeny,
CBCT a facialni scany. U pacientl s ektodermalni dysplazii byla u vSech prok4zana patogenni
nebo pravdépodobné patogenni varinata jednoho z vySe uvedenych genl. Porovnanim
facialnich skenil jsme ovéfili dysmorfii v dolni 1/3 obli¢eje u pacienti s ED. Po zhotoveni
snimacitho mezerniku se vySka dolni 1/3 obli¢eje pfiblizila k primémym hodnotdm
nesyndromickych jedinct. U pacietek s Zimmermann-Laband syndromem nalézame klinicky
ptekvapivé mirné projevy. V dutin€ Gstni neni pfitomna gingivalni fibromatdza. Presto

genetické vySetfeni odhalilo patogenni variantu v genu ¢.1606G>A p.(Ala536Thr).
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