Phelan-McDermid-szindroma Mas néven 22q13-delécio, de a
szindromat okozhatja az ebben a régiéban

elhelyezkedé SHANK3 gén
pontmutaciodja, vagy 22-es ring
Rendkiviil ritka, nem ismert a prevalenciaja, de kromoszoma képzddése is.
legalabb 500 eset ismert a vilagon.

Megkésett pszichomotoros fejlédés,
autisztikus viselkedés, agresszio jellemzi
a korképet. Gyakran fordul el6 GERD
naluk és hajlamosak mindent
megragcsalni, a 22q13.3-as delécios
szindromaval rendelkez6 egyéneknek
kisebb a fajdalomérzékenysége is.
Kifejezetten jellegzetes arcdysmorphia
nem jellemz6 rajuk, inkabb olyan
altalanos dolgok, mint pl.:

* hosszu, keskeny arc,

* ptosis,

* hegyes fiilek,

* hegyes all.
Idénként el6fordul a masodik-harmadik
labujj syndactylija.

https://www.spectrumnews.org/news/study-catalogs-
features-of-phelan-mcdermid-syndrome/




