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sincidenci 1 : 4 000. DalSimi relativné Castymi syndromy jsou Williams(v-Beurenlv syndrom,
MillerGv-DiekerCv syndrom, syndrom delece 1p36 a dalsi. Vétsina téchto syndrom( zplsobuje svym
nositellm vazné klinické obtize. VV¢asna a spolehliva diagnéza pak mize pomoci v Iécbé postizeného
pacienta (edukace, chirurgickd korekce, rehabilitace, farmakoterapie) Ci v prenatalni diagnostice. K
analyze kryptickych chromozomovych aberaci, které tyto syndromy zplsobuji, dnes nejCastéji
pouzivame metodu FISH (fluorescencni in situ hybridizace) ¢i metody zaloZené na PCR (polymeréazova
fetézova reakce).



