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Agar sozlor:cirtdanboylulug,oqli
gerilik,mikrosefaliya,qus basmi xatirladan
xarakterik iz qurulusu(Bird-headed
Dwarfizm

= @Giris:Sindrom ilk dofa 1960-c1 ildo Seckel
Helmut Paul George torofindon toqdim
olunub,qus bash cirtdanboyluluq olaraq da
adlandirilr. Autosomal resessiv yolla 6tiirtilon
irsi bir gindromdur.

=  Tiplri:SCKL 1-3q 22.1-g24,ataksi telanjektazi
) 3 olagali protein geni.SCKL 2-
p11.31-911.2.SCKL3-14q 23.1.SCKL4-
3012,sentrometrik protein J geni.

= / Sindromun xarakterik olamotlori:yast1 vo dar
alin,boyiik gozlor vo
qulaglar,cirtdanboylulug,baralmis gdzlor,oqli
inkisafdan geri
galma,mikrosefaliya,mikrodonti,hipodonti,qus
burnuna oxsar burun,mikroretrognati,11 ciit
gabirga.Bu sindromda
renal, kardiyak,skelet,qan,markazi sinir sistemi
ilo bagh anomaliyalar ola bilor.

=  Diagnoz klinik slamatlors asason qoyulur.

Sevgi Nuralizado.Dogum tarixi-2012-Ci
il Ananin I hamilaliyi I

dogusundandir. Hamilslik agir
kegib.Dogum ¢okisi 1500 qr.Qohun
nigahdandir.2014-cii ildo genetik analiz
olunub vo Seckel sindromu
tosdiqlonib. A¢1q botal
axacaq,IVS,pulmoner arteriyanin va
aortanin koarktikasiyasi kimi kardiolojik
problemlarino gors agiq iirok amaliyyati
kecirib.Onurgada 4.cii doracali kifoz
olamaotlori,¢anaq stimilylindo assimmetriya
var.Fiziki,oqli vo cinsi inkisafdan geri
qalir. Tez-tez KRVI xostolondiyi iigiin
klinikamizda miialico alir.



