Opis choroby *
Definicja

Rzadka anomalia liczby chromosomow Y ze zmiennym fenotypem, charakteryzujgca sie gtdwnie
niepetnosprawnoscia intelektualng w stopniu umiarkowanym lub ciezkim, opéznieniem mowy,
hipotonig i tagodnymi cechami dysmorficznymi, w tym asymetrig twarzy, hiperteloryzmem, nisko
osadzonymi matzowinami usznymi obustronnie oraz mikrognacja. Moga towarzyszy¢
nieprawidtowosci uktadu kostnego (takie jak deformacje czaszki, synostoza promieniowo-
tokciowa, zgieciowe ustawienie stawu tokciowego, klinodaktylia, brachydaktylia) oraz problemy
behawioralne. Narzady ptciowe po urodzeniu sg prawidtowe, chociaz u dorostych zgtaszano
hipogonadyzm i azoospermie.
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