Miller-Dieker-szindroma

Rendkiviil ritka, nem ismert a prevalenciaja.

A 17-es kromoszoma révid karjanak
deletioja okozza, a tiinetek stilyossaga a
deletio méretével korrelal.
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https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK5189/figure/chrom17-

lis.F2/

A Miller-Deiker-szindréma
lissencephaliaval jar, mely egy nagyon
sulyos agyi rendellenesség. Nagyfoku
mentalis fogyatékossaggal, motoros
fejlédésbeli elmaradassal, epilepsziaval
spasticitassal, hipotoniaval és
dysphagiaval jar. Gyakran tarsul
omphalocele, sziv-és vesefejlodési
rendellenesség. Jellegzetes arcvonasokkal
is jar:

* az arc kozépvonali hypoplasiaja,

* kis, felcsapott orr;

¢ alacsonyan {il6, malformalt
fiillkagylok,

* micrognathia.

Az ebben a szindromaban szenvedd
gyermekek nagyon ritkan érik meg a
felnottkort.




