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Wstep: Zespot niepetnosprawnosci intelektualnej-wad serca-niskiego wzrostu-niestabilnoSci
stawow (syn. Zespot Verheij), spowodowany mutacjg w genie PUF60, to rzadka choroba
dziedziczona w sposéb autosomalny dominujgcy. U chorych wystepujg cechy dysmorficzne
oraz objawy neurologiczne i psychiatryczne.
Metody: Opis przypadku sporzgdzono na podstawie analizy dokumentacji medycznej
pacjenta oraz wywiadu medycznego przeprowadzonego z rodzicami.
Wyniki: Pacjent 16- letni pozostajgcy pod opiekg psychiatryczng, wielokrotnie
hospitalizowany z powodu zachowan agresywnych. W zwigzku z opdZnieniem rozwoju
psychoruchowego pacjent w 2 r.z. otrzymat orzeczenie o niepetnosprawnos$ci. Z powodu
wystgpienia zachowah agresywnych oraz zachowah z kregu autystycznych podjeto
diagnostyke psychiatryczng, ktéra wykazata niepetnosprawnoSc¢ intelektualng w stopniu
umiarkowanym, zaburzenia ze spektrum autyzmu, opdZnienie i nastepnie regresje rozwoju.
U pacjenta wystepowaty miedzy innymi: onychotillomania (z zaburzonym odczuwaniem
bélu), zaburzenia rytmu snu i czuwania, zachowania stereotypowe. W zwigzku ze
wspotwystepowaniem cech dysmorficznych wysunieto podejrzenie zespotu Smith-Magenis,
jednak w toku diagnostyki genetycznej wykazano delecje PUF60 c.414T>A w ukladzie
heterozygotycznym charakterystyczng dla zespotu Verheij. Wystepujgce u pacjenta
zaburzenia psychiatryczne zostaty powigzane z w.w. mutacja.
Whioski: Rzadkie choroby genetyczne mogg prowadzi¢ do wystgpienia zaawansowanych,
trudnych w kontroli objawéw psychiatrycznych. Pacjenci z ciezkimi zaburzeniami
wskazujgcymi na zaburzenie ze spektrum autyzmu powinni zostaC objeci opiekg poradni
genetycznej i poddani pogtebionej diagnostyce.
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