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Smith−Lemli−Opitzov syndróm (SLOS) je autozómovo recesívne, dedičné metabo-
lické ochorenie, charakteristické závažnými vrodenými anomáliami, rastovou a men-
tálnou retardáciou. Frekvencia SLOS v Európe sa odhaduje v intervale 1 : 15 000 až 
1 : 40 000. Biochemickou príčinou SLOS je deficitná aktivita enzýmu 7-dehydro-
cholesterol reduktázy (7-DHCR), ktorá katalyzuje redukciu 7-dehydrocholesterolu (7-
DHC) na cholesterol v poslednom kroku Kandutsch−Russel biosyntetickej dráhy 
cholesterolu. Výsledkom deficiencie 7-DHCR aktivity sú abnormálne nízke hladiny 
cholesterolu v plazme a tkanivách SLOS pacientov v kombinácii s vysokou 
koncentráciou prekurzorov 7-DHC a 8-DHC. Genetická porucha je spôsobená 
širokým spektrom mutácií v DHCR7 géne, ktorý je lokalizovaný na chromozóme 
11q12−13. Ľudský DHCR7 je organizovaný do deviatich exónov a ôsmych intrónov. 
V danom géne bolo identifikovaných vyše 121 mutácií. Príčina mnohopočetných ano-
málií charakteristických pre SLOS sa pripisuje úlohe cholesterolu v embryonálnom 
vývoji a morfogenéze u stavovcov [1]. 

Biochemická diagnostika, pomocou GC/MS (gas chromatography/mass spectro-
metry), je založená na určení hodnôt cholesterolu a 7-DHC, ktorého hladina je u 
pacientov so SLOS výrazne zvýšené. Pozitívny biochemický nález vyžaduje moleku-
lárno-genetickú analýzu génu .V súbore pacientov s biochemicky diagnostikovaným 
SLOS sme sekvenčnou analýzou identifikovali mutácie W151X (53 %), V326L 
(23,5 %), L109P (8,8 %), G410S (5,9 %), R352Q (5,9 %), Y432C (2,9 %). Na rýchlu 
detekciu frekventovaných mutácií sme zaviedli restrikčnú analýzu (PCR/RFLP) a 
metódu ARMS. Diagnostiku SLOS sme rozšírili o prenatálnu biochemickú a mole-
kulárno-genetickú diagnostiku [2]. 
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