1p36 microdeletios-szindroma
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Az 1-es kromoszoma rovid karjanak a deletioja
okozza. A tiinetek sulyossaga a deletio
méretével korrelal.

http://uisneach-
1p36.blogspot.hu/2011/03/enough-about-

condition-who-is-uisneach.html

Ez a szindroma rendkiviil sulyos szellemi
fogyatékossagot okoz, a legtobb érintett személy
nem beszél, sulyos viselkedési zavaraik vannak
¢és dysphagiasok. Az agy szerkezeti
rendellenességei miatt gyakoriak a nagyon
sulyos epilepszias rohamok, melyek a
betegségben érintettek to6bb mint felében
fordulnak eld. Jellemz6 ezen feliil:

* izomhypotonia,

* microbrachycephalia,

e az arc kozépvonali hypoplasigja,
*  mélyen 1l6 szemek,

* egyenes vonali szemdldok.

Gyakori a gastrointestinalis rendszer
érintettsége, a sziv- és vesefejlodési
rendellensségek tarsulasa is.




