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UvoD

Pallister-Killian sindrom (PKS) je rijedak kromosomski mozaiéni poremedaj
uzrokovan tetrasomijom kratkog kraka kromosoma 12. Klinicke karakteristike
sindroma su hipotonija novorodendeta, dizmorfi¢na obiljeZja lica, pigmentne
anomalije koZe, urodene sréane mane, dijafragmalna hernija, epilepsija i men-
talna retardacija. U¢estala je pojava poteskoca u razvoju govora, a mogu biti
prisutni poremedaiji sluha i vida. Incidencija PKS se procjenjuje na oko 5 od
1 000 000 Zivorodene djece. Obzirom na jako rijetku pojavnost navedenog
sindroma, prikazujemo prvi slucaj Pallister Killian sindroma u nasoj Klinici. Radi
se 0 muskom dojencetu rodenom iz druge trudnode u 8.mj. 2021.g. vaginalnim
porodom u terminu. UZV pregledom u 13. tjednu trudnode uodio se cisti¢ni
higrom vrata te je ucinjena rana amniocenteza u 19. tiednu, gdje je u 27 %
stanica potvrden muski kariotip s prekobrojnim izokromosomom 12p. UZV-om
mozga je potvrdena ventrikulomegalija te stanje nakon intrakranijskog krvare-
nja Il. stupnja. Isto tako, u rodilistu je ustanovljena hidronefroza lil stupnja lijevog
bubrega. U dobi od 2 mjeseca pregledan je po djedjem fizijatru u nadoj Klinici,
kada je uoCeno znadajno neuromotorno odstupanje u razvoju te je indicirana
multidisciplinarna obrada i stimulacija putem Dnevne bolnice. U inicijalnom
statusu bilo je prisutno viSe simptoma rizika. Spontana motorika prezentirana
je oskudno i stereotipno, tonus misica bio je sniZen.

ZAKLJUCAK

Prikazom ovog bolesnika htjeli smo ukazati na vaznost rane neurorazvojne
stimulacije u bolesnika s Pallister Killianovim sindromom, kako bi se pra-

vovremeno iskoristili razvojni potencijali i prevenirale komplikacije uslijed
osnovne bolesti.
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