Abstrakt

Cielom diplomovej prace bolo zhodnotit morfologické odchylky pacientov
s Williamsovym (WBS), Noonanovej (NS) a Digeorgeovym syndromom (DGS) a zaroven
vyhodnotit zmeny morfologie ich tvare pocas rastu. Celkovo bolo k dispozicii 57 3D
facialnych skenov pacientov v réznom veku, z toho 12 WBS, 20 NS a 25 DGS a 31 skenov
kontrolnych subjektov. Hodnotenie prebehlo na zéklade metdd geometrickej morfometrie,
konkrétne vyuzitim coherent point drift — dense correspondence analyzy, metody
superprojekcie, per vertex t-testu a analyzy hlavnych komponentov.

Statisticky vyznamné rozdiely v morfologii tvare boli preukazané pre vietky
syndromy versus kontrola. Zistené morfologické odchylky pre WBS (zuZenie cela,
bitemporalne zuZzenie, periorbitdlny edém, gulovity a kranidlne smerujici hrot nosa,
splostena infraorbitalna oblast’, protruzia oboch pier, Spicata brada) vo vicsine pripadov
potvrdzuju doterajSie poznatky o typickych dysmorfiach. Znaky pre WBS st teda vyrazne
Specifické a manifestované u vacSiny pacientov. V priebehu ontogenézy dochadza
k zvyraznovaniu dysmorfii stivisiacich so zvySujucou sa konvexitou tvare, zatial’ ¢o ostatné
typické znaky ostavaju relativne nemenné. Na rozdiel od kontroly dochadza u WBS vekom
K retriizii brady. Zistené dysmorfie NS (menej vystupujice nadocnicové obluky,
prominujiica oblast oc¢i, menej prominujici a SirSi nos s konkdvnym profilom,
zapadnutej$Sim korefiom a kranidlne smerujicim hrotom, menS$ia bizygomatickd Sirka,
protrizia hornej pery a mikrognacia s mierne deficientnym bradovym vybezkom) st
typické do obdobia detstva, so stipajucim vekom bolo badatelné zjemnovanie
dysmorfnych znakov. Vyvin tvare prebicha podobnym smerom ako kontrola, avSak oblast’
nosu abrady sa do dospelosti zvacSuje vyraznejSie. Dysmorfie zistené pre DGS
s vynimkou hypoplazie nosovych kridel nekoreSponduju s popisom typickych
morfologickych odchylok. Z toho vyplyva vyraznd heterogenita typického fenotypu ich
tvare. V ramci vekovych zmien dochadza u pacientov k mensiemu vplyvu zvySujicej sa
konvexity tvare, s ¢im suvisi aj ich vyraznejsi rast brady do dospelosti.

Bolo dokazané, ze pouzité 3D metody maji uplatnenie v Studiu dysmorfologie.
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