Saethre-Chotzen-szindroma

1:25.000-1:50.000

http://www.chop.edu/conditions-diseases/saethre-

A 7-es kromszoéma révid karjanak
rendellenssége mellett a TWIST1 gén
mutacioja keriilt leirasra a hatterében.

chotzen-syndrome

Pszichomotoros fejlodés elmaradasa mellett
mentalis retardatio, viselkedészavarok ebben a
szindromaban is jellemzoek. Tovabba a fej és
az arc nagyon sulyos dysmorphiajaval jar
egylitt a koponyacsontok fizidja, az un.
craniosynostosis miatt, mely leggyakrabban
coronalis iranyd. Ennek kovetkeztében az arc
is dysmorphids:

* magas homlok,

* mélyen lendtt anterior hajvonal,

* ptosis,

* hypertelorismus,

* széles orrgyok,

* pici, malformalt fiilek jellemzik.

Az alacsonynovés, hallaskarosodas,
szivfejlodési rendellenességek mellett
eléfordulhat syndactylia, széles/duplikalt
oregujj.




