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17 éves fiú

• Perinatális anamnézis: negatív

• 1. tünet: 6 hónaposan – még nem forgott
• 8 hónaposan – neurológiai vizsgálat – gyógytorna
• 10 hónaposan forgott
• 15 hónaposan kúszott, mászott, felült
• 18 hónaposan kapaszkodva felállt
• 5 évesen járt egyedül
• biztos, stabil járás 8 évesen
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• Beszéd: 3 évesen szavakat mondott, nehezen volt érthető. 10 éves 
kora óta mondatokat mond. 16 éves jelenleg, történetet tud 
mesélni, helyesen ragoz.

• Szobatisztaság: nappalra 8-9 évesen; éjjelre 16 évesen
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• 1 évesen – hospitalizáció
hányás, hasmenés, exanthema subitum
TA: 2080/672/11, SeBi 9/2, CK 239, LDH 2745, ALP 285
Etiológia nem tisztázódott.

• Vírusfertőzéshez asszociált recidiv hepatitis  hepatológiai
gondozás
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• 2 éves kora óta neurológiai gondozás (HPK)
Dg: Cerebellaris atrophia.  Psychomotoros retardáció.  Horizontális 
nystagmus.
Koponya MR: kifejezett cerebellaris atrophia
Hypotonia miatt EMG, ENG: negativ. CK mérsékelten emelkedett.

• Szemészet: myopia, strabizmus

• Ortopédia (6 éves): progresszív scoliosis, femoralis anthetorsio
miatt gondozzák; gyógycipőt visel kétoldali calcaneovalgus miatt.
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• Genetikai vizsgálatok:
Kromoszóma
Angelmann FISH
Mitokondriális DNS mutáció
Wilson leggyakoribb mutáció
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Kongenitalis glikozilációs defektus

• Ritka anyagcsere rendellenesség: oligoszacharidok
glikozilációjának zavara

• Autoszómális recesszív öröklésmenet

• PMM2-CDG: phosphomannomutase 2

• MPI-CDG: Phosphomannose isomerase deficiency (mannóz
pótlás – proteinvesztő enteropathia)
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Összefoglalás

• „Given the diversity of the clinical presentations of CDGs and 
broad phenotypic spectrum, an underlying CDG should be 
suspected in any person with an unexplained clinical story but 
especially in persons who present with multisystemic disease.”

• diagnosztikus Odüsszeia

• Cél: korai felismerés, felesleges vizsgálatok elkerülése..stb
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