Rubinstein-Taybi-szindroma
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A 16-0s kromoszoma révid karjanak deletioja, a
CREBBP ¢és az EP300 gén érintettsége meriilt fel
a Rubinstein-Taybi-szindromaban szenvedok
kozel felében. Autoszomalis domindns
oroklésmenetet mutat.

http://www.scielo.br/scielo.php?script=sci arttext&
pid=S0004-282X2014000100081

A Rubinstein-Taybi-szindromasok alacsony
novésiiek, mérsékelt vagy stlyos értelmi
fogyatékossagban szenvednek. Nagyon
jellegzetes széles hiivelyk €s o6regujjaik vannak.
Elofordulhat tovabba sziv- és veseelégtelenség, a
szem fejlédési rendellenességei, fogaszati
problémak és elhizas.

A Rubinstein-Taybi-szindromasok korében
gyakoribb a daganatos megbetegedések
eléfordulésa, kivaltképp a kiilonbozé malignus
haematologiai megbetegedések.




