Abstrakt:

Meckel-Grubertv syndrom (MKS) je vzacné, multisystémové autozomalné recesivné
dédi¢né onemocnéni, které se vyskytuje v riiznych koutech svéta. MKS tfadime mezi ciliopatie.
Tato onemocnéni vznikaji defektem signdlni bunécné organely, primarni fasinky, b&hem
populaci. MKS je zplisoben mutacemi v né€kolika genech, které se podileji na spravném
formovani primarnich fasinek. Do dnesniho dne bylo potvrzeno 13 gent, jez zapficinuji MKS,
a na zéklad¢ ¢ehoz bylo klasifikovano 13 typii nemoci. Dalsi geny se také podileji na vzniku
syndromu, nebyl jim vSak pfid€len vlastni typ a nesou oznaceni MKS podobné geny. Syndrom
byl rozpoznan zejména na zaklad¢ klinickych ptipadii. Velka ¢ast pripadi byla popsana u
jedinct s pokrevné ptibuznymi rodi¢i. Hlavnimi tfemi ptiznaky doprovazejici MKS patfi tylni
encefaloce, cysticka nemoc ledvin a polydaktylie na rukou i nohou. Tyto ptiznaky nalezneme
u vSech 13 typi. Déle syndrom doprovazi poruchy nervové a vylucovaci soustavy, razné
defekty obliceje nebo nerozlisitelnost genitalii.
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