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Rozpoznanie: Zespét ATR-X (zespét niedorozwoju umystowego z alfa-talasemia).

Wynik testu HbH (Zaklad Genetyki Medycznej TPCZD). Liczono 7000 komérek. Wynik testu

pozytywny. Obecne wirgty HbH w 3,5% komérek. Potwierdzono obecnodé wiretow HbH w badanej
krwi, co weryfikuje kliniczne rozpoznanie zespolu ATR-X.

Wynik badania molekularnego Mateusza Cz. (badanie wykonano w MRC Molecular Haematolo
Unit, Weatherall Institute of Molecular Medicine, John Radcliffe Hospital: w genie ATRX wykryto
mutacj¢ (¢.1727C>G; $576X), odpowiedzialng za wystapienie u dziecka zespolu ATR-X. Identyczng
mutacjg wykryto u matki dziecka Anety Czaprackiej, co oznacza, ze jest ona nosicielka choroby.

Wynik badania molekularnego (MLPA):

Wskazanie do wykonania badania: MECP2 duplikacja

Nezwa badanego genu/locus.: gen MECP2, CDKLS5, ARX, NTNGI

Wynik: Badanie genetyczne obejmowato multipleksowa reakcje amplifikacji zalezng od ligacji
(analiza MLPA), ktéra wykazala brak wigkszych delecji i duplikacji w obszarze genu MECP2,
CDKLS, ARX i NTNGI. .

Interpretacja wyniku; Uzyskany dla pacjenta wynik z duzym prawdopodobiefistwem (99%) wskazuje
na prawidtowa dawkg gendw MECP2, CDKLS5, ARX i NTNGI. :

Whioski:
Choroba genetycznie uwarunkowana, sprzgzona z chromosomem X w sposdb recesywny.

Uwaga:

Zesp6t ATR-X  przebiega pod postacia niepelnosprawnosci intelektualnej znacznego stopnia,
uogélnionej wiotkosci (wraz z wiekiem pojawia si¢ wzmozone napiecie migéniowe),
charakterystycznego wygladu twarzy oraz nieprawidlowosci zewnetrznych narzadéw piciowych, U
ok. 1/3 chorych wystepuja napady padaczkowe. W okresie niemowlgcym obserwuje sie wystepowanie
nawracajacych epizodéw bezdechéw. Czesto obserwuje si¢ zaparcia i refluks zotadkowo-przetykowy
(uporczywe wymioty). Charakteryzuje si¢ umiarkowanego stopnia anemig mikrocytarng
hipochromiczng oraz obecnoscia tagodnej postaci alfa - talasemii, choroby HbH, w postaci wiretéw
HbH (tetrameréw beta - globiny) stwierdzanych w rozmazach uzyskanych po inkubacji §wiezej krwi
z 1% roztworem barwnika blekitu krezylu.

Dziecko wymaga troskliwej opieki lekarza pediatry, gastroenterologa, neurologa, psychologa

oraz stalej rehabilitacji.
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