PRENATALNA DIAGNOSTIKA MILROYOVHO SYNDROMU
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| Milroyov syndrom

Milroyov syndrom (MS) alebo primarny kongenitalny lymfedem (1,2) je najCastejSia forma zo skupiny hereditarnych primarnych
lymfedémov. Pomenovany je podla Williama Milroya, ktory ako prvy uz v 19. storocCi, opisal vyskyt lymfedému dolnych koncCatin s
familiarnym vyskytom (3). Stav je spOsobeny dysgenézou lymfatickych ciev s rébznym stupnom postihnutia. Prenatalna ultrazvukova
diagnostika je zalozena na pritomnosti symetrickeho opuchu oboch dolnych koncatin, hlavne dorzalnej Casti n6h (3, 4, 5). Az doteraz bol
gen FTL4 kodujuci receptor 3 pre vaskularny endotelialny rastovy faktor (VEGFR 3) jedinym genom, ktory bol detegovany s
asociaciou s MS (3,4,6).

| Prenatalne nalezy

“» Morfologicky USG: vitalny plod muzského pohlavia s kompozithym vekom 20 tyzdnov +2 dni, zvacsena nuchalna riasa (nuchal fold-
NF) o velkosti 6,3 mm, hygroma colli cysticum, vyrazny edem dolnych koncatin a normalne mnozstvo hyperechogénnej
plodovej vody.

Obrazok 1. vlavo
USG v 22 tyzdni gravidity zobrazujuci
zvacsenu nuchalnu riasu (NF)

Obrazok 2. vpravo
USG v 22 tyzdni gravidity zobrazujuci
koncatiny plodu

< USG v 22. tyzdni gravidity preukazalo pritomnost perzistujuceho nalezu hygroma colli cysticum, zvacsenia NF 8,4 mm a
bol pritomny podkozny edéem s dvojitou konturou koze oboch dolnych koncatin.

Obrazok 3. vlavo
Novorodenec zobrazeny s pritomnou
zhrubnutou koznou riasou v oblasti krku

Obrazok 4 vpravo
Novorodenec s pritomnym lymfedémom
dolnej koncatiny

| Postnatalne nalezy

“*Cisarsky rez bol vykonany v 38. tyzdni a 6. dni tehotenstva a narodil sa novorodenec muzskeho pohlavia s porodnou
hmotnost'ou 4320 g a pérodnou dizkou 49 cm s Apgarovej skore 8/9/10.

“*Novorodenecke vysetrenie odhalilo typicke znaky idiopatickeho lymfedemu dolnych koncatin a taktiez zhrubnutej koznej
krcnej riasy

“*Krv dietata bola odoslana na genetické vysetrenie. Analyza DNA identifikovala znamy patogenny variant
c.33323 3325delTCT, p (Phe1108del) v heterozygotnom stave v géne FLT4, ¢im sa potvrdila navrhovana diagnéza -
dedicny lymfedem typu 1A — Milroyov syndrom.

“*Pri vysetreni karyotypu bolo hodnotenych 25 mitoz, z toho 3 mitézy boli hypoploidne, ostatné mitézy mali poCet chromozomov 46 a
normalny karyotyp 46, XY. V jednej mitéze sa potvrdila fragilna alela na 16q22.

| Zaver

Postnatalna geneticka analyza odhalila fragilnu alelu chromozému na 16g22.

V sucasnosti nie je v literature ziadny dokaz o suvislosti medzi dedichym lymfedemom typu | (Milroyov syndrom) a fragilitu na 16qg22.
Anomalie chromozomu 16 su spojene s dedichnym lymfedemom typu Il (Meigeova choroba), ktory sa prenatalne neprejavuje.

Do dneSneho dna vsSak nebol hlaseny ziadny pripad MS, v ktorom by analyza DNA preukazala prekryvanie vlastnosti a znakov typicke
pre ine typy lymfedemov.

Ako prvi sme opisali takyto zaujimavy priklad prenatalnej diagnostiky MS v kombinacii s vyskytom fragilnej alely 16922 u novorodenca
muzského pohlavia s normalnym karyotypom 46, XY.
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