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Hastanmn karyotip analizinde 46 XY ve yiiksek
bantlama yontemiyle %20 oraninda frajil X kromo-
zomu saptandi. Frajil X sendromu 1/1000 erkek
dogumda goriiliir ve kalitsal zeka gerilikleri arasmn-
da en sik rastlanilanidir. X kromozomundaki frajil
lokalizasyon uzun koldaki boyanmayan bir banttir
(Xq 27.3). Lenfositlerin %4 ve daha fazlasinda sap-
tanmasi, tani icin yeterlidir (1,2). Karakteristik
olarak mental retardasyon, tipik dismorfik yiiz ve
makroorsidizm (erigkin yasta) triadindan olusup,
goriilebilen diger bulgular sunlardir: Viicut agirhgt
ve bas ¢evresinin %50 persentilin tizerinde olmast,
uzun ince yuz, ¢ikik alin, prognatizm, kepge kulak,
basik burun kéki, yitksek damak, soluk iris, eklem
hiperckstansibilitesi, mitral valv prolapsusu, ¢ikan
aort dilatasyonu, tortikollis, pers planus, inguinal
herni, alt ekstremitelerde hiperrefleksi, bilateral
ckstensor plantar yanit, agirt utangaclhk ve hassasi-
yet, hafif kendine zarar verme, otizm, hiperkinezi,
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dikkat eksikligi (3,4). Beyinde major yapisal
bozukluklara rastlanmasi nadirdir. Olgularin
%20’sinde konviilziyonlar gorilir ve EEG siklikla
bozuktur. Ozgiil tedavisi yoktur.
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