Kallmann-szindroma

1:30.000 fiuk, 1:120.000 lanyok korében.

Kép forrasa:
https://hu.pinterest.com/pin/549861435743356261/

To6bb mint 20 gén keriilt mar leirasra a
szindroma hatterében, a leggyakoribbak ezek
koziil az ANOS1, CHD7, FGF8, FGFR1,
PROK?2, PROKR2. Ezek mindegyike az agy
megfeleld strukturalis kialakitasaért felelds.
Leggyakrabban az ANOS1 gén érintettsége
fordul eld, ez esetben X-hez k6tott recessziv
oroklésmenet jellemzo.
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A Kallmann-szindrémaban kés6éi vagy
hianyzo6 pubertas jellemz0 a hypotalamus
GnRH termelésének hianyaban és a
szaglaskarosodassal jar (hyposmia).
Eléfordulhat a szaglas teljes hianya, anosmia
is. Nagyon fontos megjegyezni, hogy csak
abban az esetben beszélhetiink Kallmann-
szindromardl, ha a szaglaskarosodas is
fennall, ennek hianyaban izolalt
hypothalamus miikodészavarrol van szo6
(normozmikus idiopatias
hipogonadotropikus hipogonadizmus
(nIHH)). Tarsulhat még ajak/szajpadhasadék,
vesefejlodési rendellenesség, scoliosis, rovid
metacarpusok.




