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A 9-es kromoszóma rövid karjának (9p) teljes vagy részleges triszómiáját a gyakoribb, élettel összeegyeztethető kro-
moszóma-rendellenességek között tartjuk számon. A szindróma valamennyi szervrendszert érintheti, az arc és a ko-
ponya fejlődési rendellenességeinek előfordulási gyakorisága a legmagasabb. Jellemző még a típusos arckarakter és az 
ujjakat, körmöket érintő elváltozások. Betegünk, egy 1 hónapos fiúcsecsemő kamrai sövényhiány (VSD), veleszületett 
csípőficam, sárgaság, elégtelen súlygyarapodás és diszmorfiás arcvonások miatt került felvételre. Megfigyelése alatt 
dekompenzációs tüneteket észleltünk. A kardiológiai konzílium jelentős VSD-t, aortaív-hypoplasiát, pulmonalis 
hypertoniát, dekompenzált keringési elégtelenséget és mérsékelt balkamra-diszfunkciót véleményezett. Rutin citoge-
netikai vizsgálat során egy szám feletti marker kromoszómát azonosítottunk. Fluoreszcens in situ hibridizációs 
(FISH-) vizsgálattal kimutattuk, hogy a marker a 9-es kromoszóma rövid karjával azonos. A gyermek karyotypusa: 
47,XY,+der(9)dup(9)(p10p24)dn. Fokozódó állapotromlása és a magas műtéti kockázat miatt a beavatkozásra nem 
került sor; a kisgyermek rövid palliatív ellátást követően elhunyt. A gyermek klinikai képe, állapotának szokatlan sú-
lyossága kiváló példája annak, hogy a genetikai anyag többletét okozó kromoszomális eltérések rendkívüli heterogén 
fenotípusokat okozhatnak. Ez a heterogenitás nem csupán a diagnosztikát nehezíti meg, hanem a terápia mértékének 
és jellegének, oki vagy palliatív voltának megítélését is, mely ezért minden esetben egyéni mérlegelést igényel.
Orv Hetil. 2018; 159(47): 1994–2000. 
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Trisomy 9p and clinical heterogeneity: case report of an unusual presentation

Whole or partial trisomy of the short arm of chromosome 9 (9p) is considered to be one of the more frequent chro-
mosome abnormalities compatible with life. The duplication may affect various organs, however the most common 
symptoms are certain specific facial dysmorphisms and abnormalities of the fingers, toes and nails. A one month old 
boy presented with failure to thrive, jaundice, ventricular septal defect (VSD) and dysmorphic face. He displayed 
symptoms of heart failure. The cardiologic examination revealed a significant VSD, hypoplasia of the aortic arch, 
pulmonary hypertension, decompensated circulatory failure and moderate left ventricle dysfunction. Routine cytoge-
netic analysis revealed a supernumerary marker chromosome. Fluorescence in situ hybridization (FISH) identified 
this as the short arm of chromosome 9. The child’s karyotype was determined as 47,XY,+der(9)dup(9)(p10p24)dn. 
Due to his worsening condition and the high risk of the operation, it was decided to forego the procedure. After a 
short palliative care the child passed away. The child’s clinical presentation and the uncharacteristic severity of his 
condition show that chromosome abnormalities involving duplicated genetic material are extremely heterogeneous. 
Thus treatment of each child should be individualized and may also involve difficult ethical considerations.
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Rövidítések 
aCGH = (array-comparative genomic hybridization) array-
komparatív genomiális hibridizáció; ADHD = (attention defi-
cit hyperactivity disorder) figyelemhiányos hiperaktivitászavar; 
ASD = (autism spectrum disorders) autizmus-spektrumzavar; 
CHARGE = (coloboma, heart defects, atresia choanae, retard-
ed growth and development, genital abnormalities, ear 
 abnormalities) coloboma, szívdefektusok, choanalis atresia, 
növekedési retardáció, genitális rendellenességek, fülrendelle-
nességek; CNV = (copy number variation) kópiaszám-változás; 
EEG = elektroencefalográfia; FISH = fluoreszcens in situ hib-
ridizáció; GH = (growth hormone) növekedési hormon; IGF1 
= (insulin-like growth factor 1) inzulinszerű növekedési hor-
mon-1; IGFBPL1 = IGF-binding protein-like 1; SMARCA2 = 
SWI/SNF related, matrix associated, actin dependent regula-
tor of chromatin, subfamily A, member 2; TORCH-szerológia 
= Toxoplasma, rubeólavírus, cytomegalovirus, a herpeszvírus 
1-es és 2-es típusa; VSD = (ventricular septal defect) kamrai 
sövényhiány

A kópiaszám-változásokkal (CNV) foglalkozó adatbázi-
sok alapján a genetikai anyag többlete jobban tolerálha-
tó, és enyhébb klinikai tünetekkel jár, mint a megfelelő 
régiók hiánya [1]. A jól ismert kromoszómadeletiók által 
okozott Prader–Willi/Angelmann-, a ’cri du chat’ vagy a 
Di George-szindrómákban kóroki szereppel bíró kromo-
szómarégiók duplikációi például enyhébb tünetegyütte-
seket eredményeznek, mint deletiós társaik. A kromo-
szóma-rendellenességek világa azonban ennél sokkal 
árnyaltabb; a jelen cikkben egy kivételes esetre szeret-
nénk felhívni a figyelmet.

A 9p duplikációs szindróma gyakorisága 1 : 1 000 000, 
ezzel a Down-, az Edwards- és a Patau-szindróma után a 
4. leggyakoribb triszómia [2]. A szindrómára viszonylag 
könnyen felismerhető arcdiszmorfia jellemző: microce-
phalia/brachycephalia, ferde szemrések, távol ülő sze-
mek, tömeges, feltűnő orr, lefelé görbülő szájzugok. Na-
gyon jellegzetesek az ujjakat és a körmöket érintő 
elváltozások. Növekedési és fejlődési elmaradás a kórkép 
velejárója, az értelmi elmaradás változó súlyosságú lehet 
[3, 4]. A belső szervek típusosan nem érintettek azon 
esetekben, amelyekben a megkettőződés csak a kromo-
szóma rövid karját érinti. A hosszú (9q) kar érintettségé-
vel a tünetek általában súlyosabbak, és gyakrabban tár-
sulnak belszervi fejlődési rendellenességekkel [4–6].

Esetismertetés

Az egy hónapos fiúcsecsemő összetett fejlődési rendelle-
nesség, táplálási nehezítettség, elégtelen gyarapodás és 
sárgaság miatt érkezett kivizsgálásra a Semmelweis Egye-
tem I. Gyermekgyógyászati Klinikájára.

Zavartalan terhességből, lábtartás miatt császármet-
széssel született a 40. terhességi héten 3050 g testtö-
meggel és Apgar 9/10-es statusban. Zavartalan korai 
adaptációt követően kétnapos életkorban otthonába bo-
csátották. Főbb fenotípusos eltérései kamrai sövényhiány 

(VSD), bal oldali csípődysplasia és minor anomáliák 
(micrognathia, microcephalia, brachycephalia, nagy és 
mélyen elhelyezkedő fülek, a bal oldalon elsimult rajzo-
latú fülkagyló, besüppedt orrgyök, négyujjas barázda és a 
II–IV. lábujjak részleges syndactyliája) (1. ábra) voltak.

Felvételkor respiratorikus acidózist és dekompenzáci-
ós tüneteket észleltünk, és a vizsgálatok során VSD mel-
lett aortaisthmus-szűkületet találtunk. Ápolása alatt car-
dialis állapota egyre romlott, ezért intenzív osztályunkra 
helyeztük a gyermeket. Fokozódó légzészavar miatt 
noninvazív légzéstámogatást kezdtünk, mely mellett ál-
lapota átmenetileg stabilizálódott. A kardiológiai konzí-
lium jelentős VSD, aortaív-hypoplasia és pulmonalis 
hypertonia mellett dekompenzált keringési elégtelensé-
get és mérsékelt balkamra-diszfunkciót véleményezett, 

1. ábra A gyermek minor anomáliái

Brachycephalia, microcephalia, besüppedt orrgyök, lefelé konyuló 
ajkak, négyujjas barázda, II–IV. lábujjak syndactyliája, nagy fü-
lek, aszimmetrikus fülkagylórajzolat

2. ábra A citogenetikai vizsgálatok eredményei

A: Részleges kariogram. A 9-es homológ kromoszómák mellett 
9-es rövid kar eredetű, szám feletti kromoszóma látható. 
B: A zöld fluorokrómmal jelölt 9-es kromoszóma teljes festő-
próbával (WCP 9) elvégzett fluoreszcens in situ hibridizációs  
mintázata. A kép alsó részében nyíllal jelöltük a 9p triszómiát
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valamint szívsebészeti beavatkozást javasolt, a műtétig 
dobutaminterápiával.

Ápolása alatt egy-egy alkalommal alacsony vércukor-
szintet mértünk. A növekedési hormon (GH), az inzu-
linszerű növekedési hormon-1 (IGF1) és az inzulinszin-
tek a normáltartományban voltak. Hypothyreosis és 
hypocortisolismus miatt szubsztitúciós terápiát kezd-
tünk, ezt követően a hypoglycaemia nem ismétlődött. 
Két alkalommal észleltünk görcsállapotra utaló jeleket, 
melyek fenobarbitálterápiára megszűntek. Az EEG-vizs-
gálat nem igazolt görcstevékenységet a terápia mellett.

Kardiológiai kivizsgálásával párhuzamosan az alapbe-
tegség mellett jelen lévő minor anomáliák miatt további 
vizsgálatokat kezdtünk. Koponya-ultrahangvizsgálattal 
mindkét oldali thalamostriatalis régióban 5 × 5 mm-es 
ciszta látszott; a hasi ultrahangvizsgálat kóros eltérést 
nem mutatott. A TORCH-szerológia negatív eredményt 
adott.

Citogenetikai vizsgálatára a Semmelweis Egyetem II. 
Gyermekklinikáján került sor. Hagyományos G-sávos ka-
riotipizálással egy szám feletti kromoszómát azonosítot-
tunk, mely nagy akrocentrikus kromoszómának impo-
nált. Szívfejlődési rendellenessége miatt Di George-régi-
óra és CHARGE-szindrómára specifikus próbákkal fluo-
reszcens in situ hibridizációt (FISH) végeztünk, melyek 
normális mintázatot eredményeztek. További FISH-
próbák alkalmazásával a marker kromoszómát a 9-es kro-
moszóma rövid karjának duplikációjaként azonosítottuk.

A gyermek karyotypusa: 47,XY,+der(9)dup(9)
(p10p24)dn (2. ábra).

Az édesanya karyotypusa normális volt, az édesapáé 
46,XY,9qh+. A „9qh+” egy ismert, viszonylag gyakori 
heteromorfizmus, klinikai jelentősége a szakirodalom je-
lenlegi állása szerint nem ismert; jelenlétét a gyermekben 
is kimutattuk.

A szívsebészeti beavatkozásra magas kockázat és foko-
zódó állapotromlás miatt nem került sor, a gyermek rö-
vid palliatív ellátást követően elhunyt.

Megbeszélés

Főbb klinikai vonatkozások [4–21] 

Az első 9p triszómiás eseteket Rethoré és mtsai írták le 
1970-ben; azóta sok irodalmi adat gyűlt össze, ezáltal a 
9p duplikáció mélyen feltárt klinikai szindrómává vált. 
A 9p duplikáció lehet teljes vagy részleges attól függően, 
hogy az egész 9-es rövid kart vagy annak csupán egy ré-
szét érinti. Az általunk azonosított „de novo”, nem szü-
lőktől örökölt, egyedüli kromoszóma-rendellenesség-
ként előforduló 9p triszómia az érintettek csekély ré szé-
ben fordul elő. Az esetek többségében az eltérés egy 
szülői kiegyensúlyozott transzlokáció következménye 
[10], ilyenkor az utódban a 9p triszómia kórképéhez egy 
másik kromoszómát érintő deletio is társulhat. Ezektől 

az esetlegesen társuló, változatos kromoszóma-rendelle-
nességektől függetlenül a 9p triszómiát hordozó betegek 
tünettana – különösen az arcdiszmorfia – meglepően 
egységes.

Az érintettek koponyája az átlagosnál kisebb méretű és 
aránytalanul széles (micro-, brachycephalia), a homlok 
előugró, az elülső hajhatár általában mélyebb. A szemek 
távol helyezkednek el (hypertelorismus), a szemrések pe-
dig ferdék (az antimongoloid gyakoribb, mint a mongo-
loid). Az orr feltűnően vaskos, a fülek elállóak, és lehet-
nek malformáltak. A philtrum gyakran rövid, a szájzugok 
lefelé görbülnek.

Többnyire a csontrendszer eltérései a legfeltűnőbbek, 
a kezek és a lábak kicsik, az ujjak pedig rövidek. A keze-
ken az V. ujj befelé görbülhet (clinodactylia), a kisujj kö-
zépső ujjperce, illetve az öregujj, a hüvelykujj és a muta-
tóujj végperce sokszor szembeötlően rövid. Kamaszkorra 
akár súlyos fokú gerincprobléma (kyphosis, scoliosis vagy 
kyphoscoliosis) alakulhat ki. A fogzás késhet, a fogsor 
gyakran rendezetlen.

Az egyik leggyakrabban előforduló probléma a gyere-
kek etetése. Gyakori a szopási és a nyelési nehézség, ese-
tenként szondatáplálás is szükségessé válhat. Szintén 
gyakori a gastrooesophagealis reflux betegség, melynek 
követése és gyógyszeres (ritkán műtéti) kezelése fontos.

A gyermekkorra növekedési elmaradás jellemző. Ez 
általában a csontérés késésével függ össze, így felnőttkor-
ra egyes betegek elérhetik az átlagos testmagasságot. A 
szakirodalomban ismert egy beteg, akinek IGF1-defici-
entiája volt, ezt a szerzők a 9p13.1-es régióban található 
IGFBPL1-gén (IGF-binding protein-like 1) fokozott ex-
pressziójával magyarázták [13]. Más esetekben IGF1-
deficientia nélküli gyermekeknél vizsgálták a rekombi-
náns humán növekedési hormonnal végzett terápia 
hatását, jó kimenetellel. A szindrómákhoz kapcsolódó 
növekedési elmaradások hormonterápiával történő keze-
lése egyelőre ellentmondásos, a 9p duplikációs szindró-
mában biztató eredményekről számolnak be [20].

A gyermekek motoros fejlődése késik. A felnőttkorra 
kialakuló motoros képességek tág határok között mo-
zognak, de a legtöbben tudnak önállóan járni, sokan lo-
vagolni, táncolni, sportolni is megtanulnak. A 9p dupli-
kációra jellemző az értelmi elmaradás/tanulási nehézség, 
melynek mértéke változó lehet (általában középsúlyos 
vagy súlyos).

A szívfejlődési rendellenességek előfordulási gyakori-
sága 5–25%; a leggyakrabban VSD-ről számolnak be a 
szakirodalomban, mely az esetek többségében műtéttel 
sikeresen korrigálható. Súlyosabb, összetett rendellenes-
ségre (amilyen a saját betegünk esetében kialakult) kevés 
példa van.

A páciensünket érintő és a szindrómában előforduló 
leggyakoribb tüneteket az 1. táblázatban foglaltuk ösz-
sze.
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Genotípus-fenotípus összefüggések

A korai tanulmányok az arcdiszmorfiát (illetve a ritkán 
társuló skeletalis vagy belszervi eltéréseket) a teljes 9p kar 
megkettőződésével hozták összefüggésbe; a súlyosabb, 
szívmalformációkkal járó eseteket pedig a 9q hosszú kar 
proximalis részét is tartalmazó duplikációkkal [8, 9]. 
Haddad és mtsai [16], Fujimoto és mtsai [9], illetve Gu-
anciali Franchi és mtsai [22] kezdték finomítani a geno-
típus-fenotípus korrelációkat. Az addig közölt tiszta, de 
novo 9p duplikációs betegeket, illetve töréspontjaikat 
összehasonlítva a 9p22-es régiót javasolták a szindróma 
kritikus régiójának. McGuire és mtsai tanulmányukban a 
9p22.2–p23-as szakaszt találták a legnagyobb jelentősé-
gűnek a fenotípus kialakításában.

Három tanulmány olyan enyhe fenotípussal társuló 
parciális duplikációról számol be, amelyeknél a majdnem 
megegyező töréspontok a p12–13-as és a p21.3–22.1-es 
régiókba lokalizálhatók. Bonaglia és mtsai egy enyhén 
diszmorfiás, vontatott beszédfejlődésű, de normális in-
tellektusú (IQ: 99) kislány esetét publikálták [8]. Egy 
másik leány magán viselte a 9p duplikációs szindróma 
külső jegyeit, de fejlődési elmaradása szintén csak a be-
széd területén nyilvánult meg [10]. Teljesen egészséges 
és tünetmentes hordozóra egyetlen példát találtunk a 
szakirodalomban [23]. Ezek alapján feltételezhető, hogy 
a proximalisabb, p21–p22.1-ig terjedő régiók megkettő-
ződése kevésbé súlyos eltéréseket okozhat.

1. táblázat A 9p duplikációra jellemző leggyakoribb tünetek

Jellegzetes tünetek Saját 
betegünk

Általános Alacsony születési súly –

Értelmi elmaradás *

Növekedési elmaradás +

Koponya Microcephalia +

Brachycephalia +

Micrognathia +

Arc Nagy, elálló fülek +

Mélyen fekvő fülek +

Malformált fülkagylók +

Antimongoloid szemrés –

Távol ülő szemek –

Nagy, vaskos orr +

Lefelé konyuló ajkak +

Kéz/láb Rövid ujjak –

Körömhypo-, -dysplasia –

Ritkább 
tünetek

Genitális anomália –

Szívfejlődési rendellenesség +

Szájpadhasadék –

Az utolsó oszlopban feltüntettük, hogy az adott tünet a saját bete-
günknél megfigyelhető volt-e.
*A fiatal életkor miatt nem állapítható meg.

3. ábra A 9-es kromoszóma kritikus régiói

Az idiogram mellett látható számozott oszlopok a genotípus-fenotípus korrelációs tanulmányok által implikált régiókat jelölik
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2. táblázat A 9-es kromoszóma rövid karján található, neuropszichiátriai zavarokkal asszociált gének

Gén Név Szerep, asszociált fenotípus

FREM1 FRAS-1 related extracellular matrix 1 → Autizmus-spektrumzavar
→ A koponya, az arc és a vese fejlődése

PSIP1 PC4 and SFRS1 interacting protein 1

→ Autizmus-spektrumzavar
→ A központi idegrendszer kialakítása, tanulás és emlékezés

SIGMAR1 Sigma non-opioid intracellular receptor 1

PAX5 Paired box 5

CNTNAP3 Contactin associated protein-like 3

FOXD4 Forkhead box D4 → Autizmus-spektrumzavar
→ Nyelv- és beszédfejlődés
→ Kényszerbetegség
→ Szuicid hajlam

DOCK8 Dedicator of cytokinesis 8 → Autizmus-spektrumzavar
→ Az idegrendszer fejlődése, idegi funkciók
→ Értelmi elmaradás

KANK1 KN motif and ankyrin repeat domains 1

DMRT1 Doublesex and mab-3 related transcription factor 1 → Értelmi elmaradás
→ Unipoláris depresszió
→ 46,XY-szexreverzió

GLDC Glycine decarboxylase → Skizofrénia
→ Epilepszia
→ Familiaris glioblastoma
→ Non-ketotikus hiperglicinémia

C9ORF72 Chromosome 9 open reading frame 72 → Pszichotikus zavarok
→ Frontotemporalis demencia

C9ORF123 Chromosome 9 open reading frame 123 → ADHD

PTPRD Protein-tyrosine phosphatase, receptor-type delta → ADHD

ADHD = figyelemhiányos hiperaktivitászavar

Mindezen tanulmányokat összevetve Zou és mtsai ja-
vaslata szerint a 9p21.2–p21.3-as kromoszómaszakasz 
duplikációja a beszédfejlődési zavar kialakulásában lehet 
érintett, míg a súlyosabb értelmi elmaradás hátterében 
a distalisabb 9p22.3–p23-as lehet a kritikus régió [10]. 
A javasolt kritikus régiókat a 3. ábrán foglaltuk össze.

A 9p kar és a 9q proximalis szegmensének duplikáció-
ját a Dandy–Walker-malformációval is összefüggésbe 
hozták, az itt lokalizált dózisérzékeny gének szerepe fel-
vetődhet a malformáció etiológiájában [4, 6]. A 9p dup-
likációs szindróma csontrendszeri tünetei jelentős átfe-
dést mutatnak egy másik ritka, fejlődési elmaradással járó 
kórképpel, a Coffin–Siris-szindrómával (értelmi elmara-
dás, durva arcvonások, rövid/hiányzó ujjak, növekedési 
elmaradás). A kórkép öröklődése még nem tisztázott. 
Felmerült, hogy a 9p karon található SMARCA2 (SWI/
SNF related, matrix associated, actin dependent regula-
tor of chromatin, subfamily A, member 2) gén dózis-
többlete is okozhatja a fenotípust [18]. További átfedést 
sejtet, hogy Coffin–Siris-szindrómában is leírtak már 
Dandy–Walker-malformációt [24].

A 9-es kromoszóma rövid karján található ismert 
funkciójú gének közül sokat összefüggésbe hoztak már 
különböző fenotípusokkal, ezeket a teljesség igénye nél-
kül a 2. táblázatban foglaltuk össze. Általában pontmu-
táció és/vagy deletio révén okoznak betegséget. Dupli-
káció esetén a gének több kópiában vannak jelen, ami 

akár fokozott expresszió, akár dózisfüggő hatás révén 
működési zavarhoz vezethet. Általánosságban is felvet-
hető, hogy az érintett gének egyénenkénti variábilis ex-
pressziója áll a kromoszómaduplikációk nagymértékű 
fenotípusbeli változatosságának hátterében [25].

Az autizmus-spektrumzavar (ASD) genetikai hátterét 
világszerte intenzíven kutatják [26]. Az ASD kialakulásá-
nak kockázatát a kromoszóma-rendellenességek fokoz-
zák, különböző tanulmányok szerint az érintettek 4,3–
7,4%-ában, de akár 5–10%-ában is előfordulnak 
kromoszómaeltérések [27].

Számos kromoszómarégiót érintő kópiaszám-változás 
felmerült már etiológiai tényezőként, többek között a 9p 
karon is [1, 27]. Az autizmussal összefüggő kromoszó-
ma-rendellenességek adatbázisában [http://projects.
tcag.ca/autism] 21 ASD-s beteget találtunk, akiknél 
9p-t érintő CNV-t írtak le, ebből 11 volt önálló anomália 
(hat deletio, négy inverzió és egy duplikáció). Abu-Ame-
ro és mtsai [12] közöltek elsőként autizmussal társuló 9p 
duplikációs esetet. Az autista leánynak 9p triszómiának 
megfelelő arcdiszmorfiája, súlyos értelmi elmaradása és 
epilepsziája volt, a 9p13.1–p24.3-as régiót érintő moza-
ikos duplikáció a sejtek 69%-át érintette. A szerzők a ko-
rábbi genotípus-fenotípus korrelációs tanulmányokat is 
figyelembe véve a 9p23–24.3-as szegmenst javasolták 
potenciális ASD-locusnak (3. ábra). Itt 18 ismert funk-
ciójú gént térképeztek fel, melyekből ötöt (DOCK8, 
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KANK1, DMRT1, DMRT3, DMRT2 – 2. táblázat) már 
több tanulmányban összefüggésbe hoztak az ASD-vel 
[12, 27, 28].

A 9p duplikációk esetében más neuropszichiátriai za-
varokat (pszichotikus zavarok, ADHD, epilepszia) is le-
írtak [17]. Ezeket, valamint a velük összefüggésbe hoz-
ható géneket az 2. táblázatban foglaltuk össze.

Következtetések

A 9p duplikációs szindróma jellegzetes arcdiszmorfiával, 
illetve a kéz és a láb ujjait érintő elváltozásokkal társul. A 
klinikai kép az esetek jelentős részében felismerhető, a 
citogenetikai diagnosztika időnként nehézségekbe üt-
közhet. Hagyományos G-sávos kariotipizálással a szám 
feletti marker kromoszómákat gyakran nehéz azonosíta-
ni, a jelen esetben például a 9-es kromoszóma rövid kar-
ja akrocentrikus (például a 15-ös) kromoszómára hason-
lított. Ilyenkor FISH-vizsgálat elvégzésével tisztázhatjuk 
az extra genetikai anyag eredetét. Az ideális módszer az 
arraykomparatív genomiális hibridizáció (aCGH) elvég-
zése lenne, mely az egész kromoszómaállományt egy-
szerre vizsgálja, és kiegyensúlyozatlan elváltozások (te-
hát elsősorban kópiaszám-változások) kimutatására 
alkalmas. Ezzel a metodikával egyre több patogén CNV-t 
írnak le világszerte a fejlődési rendellenességek és/vagy 
értelmi elmaradás, illetve a congenitalis vitiumok hátte-
rében [1, 29, 30].

A fentiekben bemutatott szindróma az autoszomális 
kromoszóma-rendellenességek között viszonylag jó 
prognózisú kórképnek számít, mivel többnyire nem jár 
súlyos belszervi elváltozásokkal. Saját betegünk összetett 
szívfejlődési rendellenessége súlyosabb volt, mint azt a 
9p triszómiában várnánk, és végül a kisfiú halálához ve-
zetett.

E ritka kromoszómahibák tehát rendkívül heterogén 
tüneteket okozhatnak, így számítanunk kell ritkább, 
meglepő fenotípusokra, súlyosabb, akár életveszélyes 
prezentációkra is. A kivizsgálás során ezért minden eset-
ben indokolt a belső szervek fejlődési rendellenességeit 
is vizsgálni.

Anyagi támogatás: A közlemény megírása, illetve a kap-
csolódó kutatómunka anyagi támogatásban nem része-
sült.

Szerzői munkamegosztás: L. A: A közleményhez szüksé-
ges adatok feldolgozása, a nemzetközi szakirodalom át-
tekintése, következtetések levonása, a közlemény ábrái-
nak és táblázatainak összeállítása és a közlemény 
szövegének megírása. K. A.: A közleményhez szükséges 
klinikai adatok összegyűjtése, az esetismertetés megírása. 
P. É., L. Cs., T. K., F. Gy., H. I: A közlemény tartalmi és 
formai követelményeinek ellenőrzése. H. I., F. Gy.: 

A  közlemény megírásához kapcsolódó háttérismeretek 
átadása, a kézirat kiegészítése, lektorálása. A kézirat vég-
leges változatát a szerzőtársak elolvasták és jóváhagyták.

Érdekeltségek: A szerzőknek nincsenek érdekeltségeik.
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Köszönettel tartozunk a beteg gyermek szüleinek az együttműködésü-
kért és a képek megjelenéséhez történő hozzájárulásukért. Köszönjük 
Gönczi Józsefné, Kiss Eszter és Tóth Zsuzsa, a II. Gyermekklinika Cito-
genetikai laboratóriumában dolgozó munkatársaink segítségét a diag-
nosztikus munkában.
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