Angelman-szindr()ma 1. 70% -ban de novo anyai deléci6 a 15-6s kromoszoéma
hosszu karjan (15q11.2-q13).

2.25% -ban a fent emlitett teriileten talalhat6 UBE3A
1:12-20.000 gén mutacidja okolhato a betegségért.

3. 2%-ban apai uniparenteralis disomia az érintett
régioban (15q11.2-q13)

Az érintett génszakasznak mindkét kromoszéman az apai
-inaktivalt- génjei talalhatok meg.

4. 3%-ban imprinting defektus (a meglévo genetikai
allomany kifejez6désének szabalyozasi zavara —
metilacids, hiszton acetilacids zavarok).

Forras: http://angelman.hu/angelman-szindroma-leirasa/

Stlyos pszichomotoros retardatio jellemzi

csokkent izomtonus, epilepszia és a beszéd teljes hianya,
vagy sulyos karosodasa, viselkedészavarok mellett
(hyperaktivitas és tulzott felhangoltsag). Az érintettek
gyakran vilagos hajuak, kék szemuek.

Jellegzetes arckarakterisztikaval jaro korkép:

* microcephalia

* azarc kozépvonali hypoplasiaja
* macrostomia

e prognathia

* széles interdentalis tavolsagok

¢ eléemelkedd nyelv

Kép forrasa: * strabismus
http://www.cureangelman.org.au/content/3784 jellemzik.




