wrwe

hormonalnimi, genetickymi nebo metabolickymi vadami. Tato préce, kterd je zpracovana na
zaklad¢ studia materiald prevazné zahrani¢nich autort ve form¢ odbornych ¢lanka a
publikaci, se zabyva vybranymi typy nanismu a jejich patogenezi. VSechny vybrané typy
tohoto onemocnéni jsou zptisobeny genetickymi vadami a to v genech FGFR3, COMP,
COL2A1, DTDST a PTH/PTHrP. Castou pfi¢inou nanismu jsou bodové mutace, které
vznikaji z velké ¢asti de novo a vétsina z nich se dédi autozomalné dominantné. Jedna se o
obsahlou skupinu poruch s riznym stupném zavaznosti od mirné formy jako je mnohocetna
epifyzarni dysplazie, po letalni formu, kterou je napiiklad thanatoforicka dysplazie.



