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Majewski sindrom ili mikrocefali¢na osteodisplasti¢na primordijalna nano-
somija tip Il (MOPD I} je izuzetno rijetka bolest, nasljeduje se autosomno
recesivnc i uzrokovana je mutacijorn PCNT gena na kratkom kraku 21422
kromosoma koji kodira protein pericentrin. Pericentrin je klju¢an u formiranju
dinhenog vratena i njeciovim mutacijama nastaju poremedaji staniéne dicke
/ staniénog ciklusa. Djecak je roden iz prve, redovno kontrolirane trudnode
u kojoj se od 17. tjedna gestacije registrira izrazito intrauterino zaostaja-
nje uz urednu morfologiju organskih sustava. Bolest karakterizira izrazito
intrauterino, kao i postnatalno zaostajanje u rastu. Po rodenju kod djecaka
se verificiraju fenotipske osobine karakteristiéne za MOPD: mikrocefalija,
tipiéna fenotipska obiljeZja, marmorizirana koZa, kostana displazija (kratke
nadlaktice i podlaktice), te dalekovidnost. Tijekom Zivota mogu se oéekivati
poremedaji denticije, poremedaji pigmentacije koZe, skolioza, dislokacija
zglobova (najéesée kukova i koljena), te inzulinska rezistencija. Najozbiljniji
komorbiditet povezan s MOPD Il je rani poéetak cerebrovaskularne bolesti,
najéesce u smislu okluzivne arteriopatije (Moya Moya} ili cerebralnih anurizmi,
§to moZe kompromitirati inade uredan inteiektualni razvoj, te kao krajnju po-
sliedicu moZe dovesti do moZdanog udara. Neophodno je rano kontinuirano
multidisciplinarno stimuliranje i multikonzilijarno pracenje kako bi se razvili
pravilni motoricki obrasci i pravovremeno otkrile mogude komplikacije karak-
teristicne za MOPD I Plan multidisciplinarne re/habilitacije zbog specifiénih
obiljeZja bolesti potrebno je u potpunosti individualizirati.
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