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A 4-es kromoszoma rovid karjanak delécioja
okozza, NSD2, LETM1 és MSX1 gének
érintettsége keriilt eddig leirasra. A 4-es
kromoszoéma gytiriiképzédése kapcsan is
el6fordulhat.

http://wolfthirschhorn.org/2012/08/kendall/kenda
11-5-year-milestones/
https://www.tumblr.com/privacy/consent?redirect
=http%3A%2F%2Fkahncer.tumblr.com%2F

A megkésett pszichomotoros fejlddés mellett, az
értelmi fogyatékossag és a rohamok jellemzoek a
betegségben. A novekedésbeli elmaradas mar
intrauterin kezdddik, és az érintett csecsemoknél
taplalasai nehezitettség, elégtelen
sulygyarapodas, tovabba generalizalt
izomhypotonia és gyengeség, a késGbbiekben
alacsonynovés jellemzik. A szellemi
fogyatékossag az enyhétdl a sulyosig terjedhet.
Az értelmi fogyatékossag mas formaival
rendelkez6 emberekhez képest szocializacios
készségeik erdsek, mig a verbalis kommunikacio
¢és a nyelvi készségeik gyengébbek. Scoliosis,
ajak/szajpadhasadék eléfordulasa is gyakori.
Jellegzetes arckarakterisztikaval jar, a széles,
lapos orrgydk, nagyon magas homlokkal tarsulva
kifejezett arcszimmetria mellett ,,gorog harcos
sisak" benyomasat keltik. Ezen tilmenden:

* microcephalia,

* hypertelorismus,

* rovid philtrum,

¢ lefelé biggyedo ajkak,

* micrognathia,

* malformalt fiilek,,,skin tag”-ek.




