Prader-Willi-szindroma
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A 15-6s kromoszoma delécidja okozza.
Amennyiben az OCA2 gén is érintet, szokatlanul
fehér borrel és vilagos hajjal is tarsul. A Prader-
Willi-szindroma kutatdsa kapcsan a SNORD116-
rol kideriilt, hogy szerepe lehet tobbek kozott a
tapanyagbevitel szabalyozasaban. Az alabbi linken
errdl tobbet is megtudhatsz:

https://www.nature.com/articles/srep18614.

syndrome.html

Megkésett pszichomotoros fejlédéssel és rendkiviili
falanksaggal jar6 korkép (hyperphagia-a
hypothalamus jollakottsagért felelés kozpontja nem
mikodik megfelelden), ennek megfeleléen gyakori
a 2-es tipusu diabetes mellitus tarsuldsa. Az
érintettek altalaban mérsékelt sulyos értelmi
fogyatékossaggal, viselkedési, beilleszkedési
problémakkal és tanulasi nehézségekkel kiizdenek.
Picinyke kezek és 1abaik mellett hatalmas a
pocakjuk és jellegzetes gyermeteg arckifejezésiik
van.

A Prader-Willi-szindromaban szenvedok a fokozott
taplalékfelvevési kényszeriik, illetve a
viselkedészavaraik kovetkeztében a szemétben valo
turkalastol sem riadnak vissza. Lattad a
Helyszineldk cimii sorozat azon részét, amelyben
egy Prader-Willi-szindromas férfi hasaban 12 hot
dog-ot talaltak a sectio soran? Sajnos nem all
messze a valosagtol, hatalmasra képes kitagulni a
gyomruk.




