Abstrakt:

Kraniosynostézy jsou piedcasné uzavery jednoho nebo vice lebecnich $vi. Tato
onemocnéni postihuji vSechny lebecni Svy a jsou podstatnou soucasti mnoha genetickych
syndromti. Syndromy spojené s kraniosynostézami jsou zavazné poruchy, nékdy sdruzené
s anomaliemi kostry, malformacemi koncetin, nebo i snizenou inteligenci. Tyto syndromy
jsou zpusobeny rtiznymi mutacemi pievazné v genech FGFR1, FGFR2, FGFR3, TWIST1,
EFNB1, RECQL4 a RAB23. Cilem této prace bylo shrnout dosavadni znamé poznatky

o fenotypovych projevech a genetické podstaté téchto onemocnéni.



