Mikrodele¢ni syndromy patii k nejcastéj§im syndromim zplisobenym chromozomovymi aberacemi.
Vétsina z nich mé autozomalné dominantni dédi¢nost. Podkladem mikrodelecnich syndromt jsou
vétSinou tzv. submikroskopické neboli kryptické delece chromozomii. Vyzkumy v poslednich dvou
desetiletich ukazaly, Ze tyto aberace jsou daleko ¢astéjsi, nez se piivodné predpokladalo. Vyskyt kazdého
mikrodele¢niho syndromu se odhaduje zhruba na 1/10000 novorozencii. Mikrodelece mohou byt malého
rozsahu, které nejsou zjistitelné béznym cytogenetickym vySetienim, proto se zpravidla uziva
molekularné biologickych nebo molekularné cytogenetickych metod, napt. FISR. Diagnostiku
mikrodele¢nich syndromt komplikuje skutecnost, ze u vétSiny z nich pozorujeme vyraznou variabilitu
fenotypovych projevii. Naopak u nékterych pacientl s typickym fenotypem neni mikrodelece
chromozoml molekularné cytogeneticky prokazatelna.
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