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Molekuláris szindromatológia
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Miért szükséges a különböző diagnosztikai technikák alkalmazása?
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Minor anomália mintázat DiGeorge-szindrómában

Hosszú philtrum
Vékony felső ajak

Epicanthus

Hypertelorismus

Micrognathia

Mélyen ülő fülek

Széles orrgyök

Magas és szűk szájpad
Kettőzött uvula



Molekuláris etiológia
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del22q11.2, TBX1 Dup22q11 – CES Sy

del10p14

Kleefstra Sy – del9qter, EHMT1
del4q35

DiGeorge Sy del8p23

del17p13.3
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T-sejtes immundiszfunkció utánkövetéses elemzése



DiGeorge-szindróma 
kérőlap
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Ingyenesen letölthető: https://humangenomert.hu/alap/BT015.pdf

kovacs.arpad@med.semmelweis-univ.hu



Köszönöm szépen a figyelmet!
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