Genetika razstepov pery a podnebia

Statistika:
- Frekvenciarazstepov pery a podnebia— asi 1/700
Frekvencia razstepov pery s réz&tepom podnebia alebo bez neho — asi 1/900
Frekvencia samostatného réz&epu podnebia— asi 1/2000
Kazdoroche sa na Sovensku narodi okolo 80 deti s razstepom v oblasti tvare
Réaz&tep pery salebo bez raz&tepu podnebia a samostatny razstep podnebia su rozdielne
entity
U chlapcov sa castgSie vyskytuje razstep pery a podnebia ako u dievcat
U diev¢at sacastgjSie vyskytuje izolovany razstep podnebia ako u chlapcov

Riziko opétovného vyskytu:

- Rodicia, ktori maju jedno diet’a srazstepom: 2-5% riziko opétovného vyskytu — 10-12%,
ak st v rodine d’alSi ¢lenovia s réz&tepom
Rodi¢ sréazstepom: 2-5% riziko opéovného vyskytu — 10-12%, ak st v rodine d’alsi
¢lenovia s razstepom
Slrodenci postihnutych deti - 1% riziko, Ze budli mat’ vlastné diet'a s razstepom, 5-6%, ak st
v rodine d’alSi ¢lenovia s razstepom
V&sinaludi srazitepom NEMA postihnutych rodinnych prislusnikov

Diagnostika / testovanie
V si¢asnosti nie je k dispozicii Ziaden geneticky test pre rézstep pery a podnebia
Ultrazvuk v 18.-20. tyZdni je najlepsi spdsob na vyhl'adavanie réz&tepov pery, razstep
podnebia zostava ¢asto nerozpoznany, ak nie je spojeny s razstepom pery. Presnost’ metody
je ovplyvnena faktormi ako poloha plodu, hmotnost’” matky, presnost’ pristroja

Vitaminy a vyZivove doplnky

- Matky, ktoré uzivaju multivitaminy s obsahom kyseliny listovej, maju menSie riziko, Ze budd
mat’ babétko s réz&tepom
ZmenSenierizika je 25%-50% v zavislosti od typu rézstepu
Riziko je menSie g u Zien, ktoré sice neuzivaju prenatalne multivitaminy, ale ktore jedia
ceredlie ainé potraviny obohatené vitaminmi

Skodlivé vonkaj e vplyvy

- Tehotné Zeny, ktoré faj¢ia, maju 1,5 az 2 krét vacSie riziko porodit’ dieta s razstepom
Cim v&ssi pocet cigariet matka fajci, tym vacSie je riziko
Zeny, ktoré pravidelne piju alkohol — tyZdenne alebo denne — nemaj v&sSie riziko mat’ dieta
stvarovym razstepom (ale maju riziko porodit’ diet'a s fetdlnym alkoholovym syndromom)
Avsak navalové pitie alkoholu — 5 alebo viac drinkov naraz — kazdy tyzden alebo castejSie
zvy&uje riziko réz&tepu pery a podnebia 3-7 krét
Je zname, Ze fetdlny dilantinovy syndrdm mava réz&tep pery a podnebia ako mengj ¢asty
znak

spbsobeny G¢cinkom antikonvulzivnych liekov fenytoinového typu (Dilantin)



Jestvuju &tudie, ktoré upozoriuju, Ze uZivanie kortizonu / prednizonu v tehotenstve (pri
liecbe astmy, zgpalov) zvy3ujeriziko rézstepov 4-5 krét

Nie je zname zvySené riziko pre tehotné Zeny Zijlce v prvych troch mesiacoch tehotenstva
v blizkosti skladok

Tiez nejestvuje dokaz o vySSom riziku u Zien, ktoré uzivaju vitamin A
PRAVDEPODOBNOST je u tvarovych razdtepov hlavny faktor

V&Sina pripadov je spdsobena kombinéciou dedi¢nosti a vplyvu prostredia

Genetické &udie
Existuje gén zU¢astneny na vyvine podnebia a Ust
transforming growth factor-alpha gene (TGFa)
Pre 1 zo 7 deti s cleft-susceptibility génom (A2 forma TGFa) je riziko faj¢enia este vkSie.
Pravdepodobnost’ vyskytu réz&tepu je u nich 8 krét vySSie, pokial’ ich matka faj¢i.
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