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Tab. 2. Prehled vybranych geneticky podminénych syndromu doprovdzenych poruchou autistického spektra

Nazev Incidence # Aberovana oblast genomu | Procentualni zastoupeni PAS (%) | Citace
Williamstv syndrom 1:7500 /q11.23 70-12,0 40, 30
Syndrom fragilniho X 1:4000%* FMR1 22,2-50,0 75,30
Praderdv-Williho syndrom 1:10000 15g11-13 12,3-25,3 41,42

Angelmandyv syndrom 1:12000 UBE3A 19-34,0 42,30
Rettdv syndrom 1:9000 MECP2 19,0-61,0% 76, 30
Tuberdzni sklerdza 1:6000 TSCI, TSC2 36,0-61,0 30,77
CHARGE syndrom 1:8500 CHD7 9,0-68,0 30,78
Neurofibromatéza typu 1 1:3000 NF1 13,0-290 79, 30
Downdv syndrom 1:800 chromozom 21 8,0-19,0 30, 31

syndrom Noonanové 1:1000 PTPNTI, SOST, RAFI, RITT 15,0-30,0 80, 30
DiGeorguv syndrom 1:4000 22911.2 10,0-40,0 43, 30
syndrom Cornelie de Langeové 1:10000 NIPBL 43,0-75,0 81,30
PittGv-Hopkinsdv syndrom celosvétove 500 jedincl TCF4 34,7-91,6 81,82
Cohendv syndrom celosvetove 1000 jedincl COH1 489-689 83, 30

* u divek, **u chlapcd, # ghr.nlm.nih.gov (12.5.2020)

Uzkostné stavy, porucha pfijmu potravy, epilepsie, hyperaktivita, malfor-
mace lebky nebo mozku a dalsi (11). Tato skupina neni blize specifikovana
(pervasive developmental disorder not otherwise specified, PDD-NOS)
a tim také zahrnuje vSechny pacienty, ktefi klinicky neodpovidaji zbylym
dvéma skupinam (11). Diagnostika PAS je v soucasnosti provadéna pomoci
dotazniku Autism Diagnostic Observation Schedule (ADOS) nebo Autism
Diagnostic Interview-Revised (ADI-R), které jsou urceny vékove skupiné
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pacientl starsich 12 mésicU. Vyuzivaji se také specializované dotazniky, jako
jsou Modified Checklist of Autism in Toddlers (M-CHAT) urceny pacientdm
v batolecim véku nebo Autism Quotient (AQ) uzivany u dospélych jedincd.
V pfipadeé, ze je u pacienta potreba oddeélit PAS od diagndzy opozdeného
vyvoje u deti, je pouzivan dotaznik Childhood Autism Rating Scale (CARS)
(14, 15). Ackoliv je prokazana dedicnost tohoto onemocneéni, provedené
studie dokazaly odhalit genetické zmény, které jsou povazovany za kau-
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