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Zespot Rubinsteina i Taybiego wspoétistniejgcy
z narazeniem na czynniki teratogenne — trudnosci
diagnhostyczne

Rubinstein-Taybi syndrome associated with teratogenic factors — diagnostic

difficulties
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Streszczenie

Zespot Rubinsteina i Taybiego (RTS) jest rzadkim schorzeniem genetycznym, wystepujacym najczesciej spora-
dycznie i uwarunkowanym mutacjami genu CREBBP. Dominujace objawy RTS obejmuja charakterystyczne cechy
dysmorficzne twarzoczaszki, dysmorfie palcow rak i stop, szczegdlnie kciukéw i paluchdw, niepetnosprawnosc
intelektualng oraz zaburzenia uktadowe.

W artykule przedstawiono opis kliniczny 2-letniego chtopca skierowanego do poradni genetycznej z powodu za-
burzen rozwojowych: opdznienia psychoruchowego i dysmorfii. U matki dziecka przed zajsciem w cigze wykazano
infekcje HIV i HCV. Dziecko w zyciu ptodowym narazone byto na dziatanie metadonu i lekdéw antyretrowiruso-
wych. Po urodzeniu u chtopca stwierdzono wade serca, wnetrostwo, hipotrofie oraz dysmorfie twarzy i palcéw
rak i stép. Rozwdj psychoruchowy dziecka byt opdzniony. Na podstawie cech klinicznych postawiono podejrze-
nie zespotu Rubinsteina i Taybiego. Badanie molekularne genu CREBB potwierdzito rozpoznanie. Stwierdzenie
u dziecka wad rozwojowych mimo dodatniego wywiadu w kierunku wptywu potencjalnie teratogennych czynni-
kéw w zyciu prenatalnym nie zwalnia z diagnostyki w kierunku wrodzonych genetycznie uwarunkowanych choréb
rzadkich.
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Abstract

Rubinstein-Taybi syndrome (RTS) is a rare genetic disorder which is usually sporadic and is caused by a mutation
of the CREBBP gene. Major symptoms of RTS involve characteristic dysmorphic features of the face, cranium,
fingers and toes (primary the thumb and first toe), intellectual disabilities and other defects.

This is a clinical description of a 2 year old boy who was admitted to Genetic Counseling because of development
delay, psychomotor delay, and dysmorphism. The mother had been diagnosed with HIV and HCV prior to
conception. Cardiac defects, cryptorchidism, and dysmorphisms of the face, fingers, and toes were diagnosed in
the child after birth. The child’s psychomotor development was delayed. Clinical diagnosis of Rubinstein-Taybi
syndrome was confirmed by molecular studies of the CREBBP gene.

Congenital defects in children should raise suspicion of a genetic disorders despite confounding influences of
teratogenic factors in the prenatal period.
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