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klinikinis apibûdinimas

Santrauka

Phe lan–M cDer mid sin dro mas (22q13.3 de le ci jos sin dro mas) yra ner vø
sis te mos vys ty mo si su tri ki mas, ku rá le mia 22q13.3 chro mo so mi nës sri -
ties de le ci ja ar pa to ge ni niai va ria tai SHANK3 ge ne. Pa grin di niai sin dro -
mo po þy miai yra psi cho mo to ri nës rai dos su tri ki mas, in te lek ti në ne ga lia, 
au tiz mo spek tro su tri ki mai, hi po to ni ja, trau ku liai, ryð kûs kal bos rai dos
su tri ki mai ir ma þo sios vei do ano ma li jos. Phe lan–M cDer mid sin dro mo
aso cia ci jos duo me ni mis, ðiuo me tu ap ra ðy ta maþ daug 1300 sin dro mo at -
ve jø vi sa me pa sau ly je, ta èiau tik ra sis pa pli ti mas ne þi no mas. Is to rið kai
li ga bu vo ne pa kan ka mai diag no zuo ja ma, nes tu rë tais diag nos ti niais me -
to dais ne bu vo ga li ma ap tik ti sin dro mà le mian èiø mik ro de le ci jø. Diag -
nos ti kai pra dë jus tai ky ti mo le ku li nës ci to ge ne ti kos me to dus, at si ra do
ga li my bë iden ti fi kuo ti sub mik ros ko pi nius chro mo so mø per si tvar ky mus
ir nu sta ty ti mo le ku li næ li gos diag no zæ. Ðia me dar be ap ta ria mas ant ras
Lie tu vo je diag no zuo tas Phe lan–M cDer mid sin dro mo at ve jis. Pa cien të –
12 me tø mer gai të, gy dy to jo ge ne ti ko kon sul tuo ta dël sun kios in te lek ti -
nës ne ga lios, sil pnu mo, ste re o ti pi niø ran kø ju de siø, mie go su tri ki mø,
grie þi mo dan ti mis, ne sta bi lios ei se nos. At li kus vek to ri nës ly gi na mo sios
ge no mo hib ri di za ci jos duo me nø ana li zæ, MECP2 ge no se kos kai tà ir ty ri -
mus dël pa vel di mø jø me dþia gø apy kai tos li gø, diag no zë ne bu vo nu sta ty -
ta. Vi so eg zo mo se kos kai tos ty ri mu nu sta ty tas pa to ge ni nis va rian tas
SHANK3 ge ne, pa tvir ti nan tis Phe lan–M cDer mid sin dro mà. Straips ny je
pa tei kia ma li te ra tû ros ap þval ga ir ap ta ria ma tiks lios diag no zës nu sta ty -
mo svar ba pa cien to prie þiû rai ir gy dy mui, ðei mos ge ne ti niam kon sul ta -
vi mui bei gy dan èiam gy dy to jui ir vi sai me di kø ben druo me nei.

Reikð mi niai þo dþiai: Phe lan–M cDer mid sin dro mas, 22q13 de le ci ja,
SHANK3 ge nas, in te lek ti në ne ga lia, au tiz mo spek tro su tri ki mai, eg zo -
mo se kos kai ta.

ÁVADAS

Struk tû ri niai chro mo so mø per si tvar -
ky mai ga li lem ti ávai rius kli ni ki nius
po þy mius, ið ku riø daþ niau si – in te lek -
ti në ne ga lia ir ágim tos rai dos ano ma li -
jos. PSO duo me ni mis, in te lek ti nës ne -
ga lios pa pli ti mas pa sau ly je yra 2–3 %,
sun kià in te lek ti næ ne ga lià (IQ <20–35) 
tu ri 0,3 % pa sau lio po pu lia ci jos. Ma no -
ma, kad ge ne ti niai veiks niai le mia
dau giau nei 60 % vi sø in te lek ti nës ne -
ga lios at ve jø. Da lis jø nu sta to ma ci to -
ge ne ti niais ir mo le ku li niais ge ne ti -
niais me to dais, ta èiau vi du ti nið kai
50 % pa cien tø in te lek ti nës ne ga lios
prie þas tys lie ka ne þi no mos [1, 2].

Tra di ci ne ci to ge ne ti ne chro mo so -
mø ana li ze ga li bû ti nu sta to mi di des ni 
nei 5–10 Mb chro mo so mø pa ki ti mai,
ta èiau da lá in te lek ti nës ne ga lios at ve -
jø le mia ma þes ni sub mik ros ko pi niai
per si tvar ky mai. 1977 m. pra dë jus tai -
ky ti fluo res cen ci næ in situ hib ri di za ci -
jà (FISH), at si ra do ga li my bë ið tir ti
spe ci fi nius chro mo so mø re gio nus ir
pa tvir tin ti kli ni ki næ diag no zæ di des -
niam skai èiui pa cien tø [3].

Tik rà kli ni ki nës ge ne ti kos per ver -
smà su kë lë 2004 me tais pra dë tas nau -
do ti vek to ri nës ly gi na mo sios ge no mo
hib ri di za ci jos (vLGH) me to das. Ty ri -
mas pa si þy mi di de le ski ria mà ja ge ba,
to dël yra pra na ðes nis uþ tra di ci næ ci -
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to ge ne ti næ ana li zæ ir FISH. vLGH me -
to du ti riant pa cien tus, ku riems nu sta -
ty ta in te lek ti në ne ga lia, pa di dë jo ti ki -
my bë diag no zuo ti ge ne ti nes in te lek ti -
nës ne ga lios prie þas tis. Pa grin di nis
me to do trû ku mas tas, kad ne ga li ma
nu sta ty ti su ba lan suo tø chro mo so mø
per si tvar ky mø, ku rie su da ro iki 1 %
in te lek ti nës ne ga lios prie þas èiø [4, 5].

Vie nas ið nau jau siø ty ri mo me to -
dø – vi so eg zo mo se kos kai ta. Eg zo -
mas – tai ko duo jan èio ji ge no mo da lis,
ku ri su da ro apie 1 % ge no mo. Me to das 
yra tiks lus, eko no mið kas ir efek ty vus,
kai li gos ge ne ti niø prie þas èiø ne pa -
vyks ta nu sta ty ti tra di ci niais ty ri mo
me to dais [4].

KLINIKINIO ATVEJO
APRAÐYMAS

Dvy li kos me tø mer gai të kon sul tuo ta
dël sun kios in te lek ti nës ne ga lios, sil -
pnu mo, mie guis tu mo epi zo dø. Pro -
ban dë gi mu si ið penk to nëð tu mo, ku -
rio pir mà já më ne sá ma mai bu vo gre -
sian tis nëð tu mo nu trû ki mas, nu sta ty -
tas vai siaus au gi mo at si li ki mas, vë -
liau – oli go hid ram nio nas. Pro ban dë
gi më 42-à ges ta ci jos sa vai tæ na tû ra -
liais gim dy mo ta kais, 4075 g svo rio,
52 cm ûgio. Pa gal Ap gar ska læ áver tin -
ta 9 ba lais. Kû di kys të je mer gai të bu vo 
dir gli. Anks ty vo ji psi cho mo to ri në rai -
da bu vo ar ti ma nor mai – mer gai të
pra dë jo së dë ti nuo 7–8 mën., vaikð èio ti 
nuo 14 mën., tar ti pir mus þo dþius
7–8 mën. am þiaus. Nuo 1,5 me tø am -
þiaus þo dy nas ëmë nyk ti, pro ban dë ne -
be ta rë mo kë tø þo dþiø, ið ryð kë jo grie þi -
mas dan ti mis, el ge sio ypa tu mai, ne be -
vyk dë pa lie pi mø. 2,5 me tø am þiaus
at lik tas gal vos sme ge nø KT ty ri mas –
pa ste bë ti pla to ki sme ge nø skil ve liai
(de ði ny sis kiek pla tes nis); EEG reikð -
min gø epi lep si niø ar ki to kio po bû dþio
pa to lo gi niø pa ki ti mø ne ras ta. Pro ban -
dei diag no zuo tas spe ci fi nis mið rus rai -
dos su tri ki mas, vai kys tës au tiz mas.
Nuo 3 me tø am þiaus at si ra do ste re o ti -
pi niai ran kø ju de siai, ne ra mus mie -
gas, hi pe rak ty vu mo, ag re sy vu mo epi -
zo dai, sil pnë jo ei se na. Klau sos ir re gos 
pa to lo gi ja ne nu sta ty ta. Að tuo ne riø
me tø am þiu je ið ryð kë jo kvë pa vi mo su -
tri ki mas, hi per ven ti lia ci ja, svai gi mas. 
Pa kar to ti nai at lik ta EEG dël áta ria -
mos epi lep si jos, sme ge nø MRT ty ri -
mas. Diag no zuo ta sun ki in te lek ti në
ne ga lia, ki to kia epi lep si ja. Pas ta rai -
siais me tais pro gre suo ja kvë pa vi mo
su lai ky mo, sil pnu mo, mie guis tu mo
epi zo dai, mai ti ni mo sun ku mai, ne pa -
kan ka mas kû no ma sës au gi mas.

Gy dy to jo ge ne ti ko ap þiû ros me tu
12 me tø mer gai tës ûgis 148 cm
(25 ‰), svo ris 32 kg (3–10 ‰), svo -

rio/ûgio pri klau so my bë 10 ‰, gal vos
ap im tis 52 cm (3–10 ‰). Fe no ti po ypa -
tu mai: krû ti nës làs tos de for ma ci ja, vë -
luo jan tis ly ti nis bren di mas, ið kri tæ ne
vi si pie ni niai dan tys. Vei do ma þø jø
ano ma li jø ne ap tik ta (pav.). Mer gai të
grie þia dan ti mis, su lai ko kvë pa vi mà,
ma to mi ste re o ti pi niai ran kø ju de siai,
ne sta bi li ei se na.

REZULTATAI

Pa cien tei eta pais at lik ti ty ri mai dël
chro mo so mi nës pa to lo gi jos, Retto, An -
gel mano sin dro mø ir pa vel di mø jø me -
dþia gø apy kai tos li gø. Nu sta ty tas nor -
ma lus mo te rið kas ka rio ti pas 46, XX.
Sie kiant áver tin ti ma þes nius struk tû -
ri nius chro mo so mø po ky èius, at lik tas
vek to ri nës ly gi na mo sios ge no mo hib ri -
di za ci jos (vLGH) 180K mik ro lus tu ty -
ri mas – pa ki ti mø ne ras ta. Mo le ku li -
niais ge ne ti niais ty ri mo me to dais ið ty -
rus MECP2 ge no ko duo jan èiàjà se kà,
pa to ge ni niø va rian tø, le mian èiø Rett-
sin dro mà ar ba ne sin dro mi næ in te lek ti -
næ ne ga lià, ne nu sta ty ta. Di fe ren ci juo -
jant su An gel mano sin dro mu, pro ban -
dei at lik ta dau gi në li guo ja mø zon dø
am pli fi ka ci ja 15q11-13 sri èiai, nu sta -
ty tas nor ma lus me ti li ni mas. Bio che -
mi niø ge ne ti niø ty ri mø dël pa vel di -
mø jø me dþia gø apy kai tos li gø (kie ky -
bi nis ami no rûgð èiø ty ri mas, or ga ni niø 
rûgð èiø ty ri mas) re zul ta tai – be pa to lo -
gi niø po ky èiø. Vi so eg zo mo se kos kai -
tos re zul ta tas: SHANK3 ge no pa to ge -
ni nis va rian tas c.4062_4063delTG
(p.(Val1356GlyfsTer3)) he te ro zi go ti -
nës bûk lës, de novo.

APTARIMAS

Pa cien tei at li kus vi so eg zo mo se kos -
kai tos ty ri mà nu sta ty ta dvie jø nu -
kleoti dø de le ci ja, le mian ti rë me lio
poslinká,  c .4062_4063delTG
(p.(Val1356Glyf sTer3)). Dël pra ras tø
4062 ir 4063 (TG) azo to ba ziø ne ten ka -
ma nu kle o rûgð ties va li no SHANK3
ge ne, for muo ja si prieð lai ki nis baig mës 
ko do nas uþ 3 ami no rûgð èiø. Ðis rë me -
lio po slin kio pa to ge ni nis va rian tas le -
mia Phe lan–M cDer mid sin dro mà. Kol
kas ana lo gið kas pa to ge ni nis va rian tas 
në ra ap ra ðy tas duo me nø ba zë se ir
moks li në je li te ra tû ro je.

22q13.3 de le ci jos sin dro mas, dar
þi no mas Phe lan–M cDer mid sin dro mo
var du (OMIM#606232), yra nu lem tas
ávai raus dy dþio 22-os chro mo so mos il -
go jo pe ties ter mi na li nës da lies de le ci -
jø. Li gà ga li lem ti de le ci jos, tran slo ka -
ci jos, þie di nës chro mo so mos su si for -
ma vi mas ir ki ti re tes ni struk tû ri niai
chro mo so mø pa ki ti mai [6].

Phe lan–M cDer mid sin dro mo aso -
cia ci jos duo me ni mis, iki ðiol pa sau ly je
nu sta ty ta apie 1300 li gos at ve jø. Tik -
ra sis li gos daþ nis ðiuo me tu ne þi no -
mas. At li kus ty ri mà, ku ria me da ly va -
vo 11 000 pa cien tø, tu rin èiø in te lek ti -
næ ne ga lià, de le ci ja 22 chro mo so mos
ter mi na li në je da ly je bu vo an tra pa gal
daþ ná in te lek ti nës ne ga lios prie þas tis
(0,2 % tir tø as me nø) po pa ki ti mø
1 chro mo so mos ter mi na li në je da ly je
[7]. Tai lei dþia da ry ti prie lai dà, jog pa -
pli ti mas yra ge ro kai di des nis, nei bu vo 
ma no ma iki ðiol.

Is to rið kai ðis sin dro mas bu vo ne -
pa kan ka mai diag no zuo ja mas dël ke liø 
prie þas èiø. Pir mo ji – sin dro mas pa si -
reið kia sub ti liais kli ni ki niais simp to -
mais ir fe no ti pi niais po þy miais, ku rie
në ra leng vai at pa þás ta mi. Ant ro ji –
anks èiau tu rë tais ty ri mo me to dais ne -
bu vo ga li ma diag no zuo ti ne di de liø pa -
ki ti mø, ku rie su ke lia sin dro mà [8].
Kli ni ki në je prak ti ko je pra dë jus tai ky -
ti mo der nius mo le ku li nio ka rio ti pa vi -
mo me to dus, da liai pa cien tø, tu rin èiø
idio pa ti næ in te lek ti næ ne ga lià, nu sta -
ty tos de le ci jos 22q13.3 sri ty je, pa tvir -
ti nan èios Phe lan–M cDe mid sin dro mo
diag no zæ.

Vie nas ið ge nø, esan èiø sin dro mà
le mian èios de le ci jos sri ty je, yra
SHANK3, ku ris, ma no ma, yra at sa kin -
gas uþ li gos pa si reið ki mà. SHANK3 ge -
nas ko duo ja struk tû ri ná bal ty mà, ran -
da mà po stsi nap si në je memb ra no je. Ðis 
bal ty mas vei kia su jung da mas jo nø ka -
na lus ir re cep to rius po stsi nap si në je
memb ra no je ir per duo da mas sig na là á
làs te lës ci to ske le tà. Ge no hap lo ne pa -
kan ka mu mas taip pat ga li su sil pnin ti
den dri ti niø atau gø for ma vi mà si ir su -
kel ti si nap siø funk ci jos su tri ki mus.
Pa ki tus sig na lo per da vi mui pa si reið -
kia pa grin di niai sin dro mui bû din gi
neu ro lo gi niai po þy miai. Ma no ma, kad
SHANK3 ge no raið ka ypaè ak ty vi gal -
vos sme ge nø þie vë je, hi po kam pe bei
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Pav. Dvy li kos me tø mer gai tës vei do
nuo t rau ka

Fig. Fron tal view of a pa tient at age of
12 years



sme ge në lë se [8–10]. Ty ri mai ro do, kad
dël de le ci jos ar pa to ge ni nio va rian to
su trik dy ta SHANK3 ge no raið ka le mia 
ma þiau siai 0,5 % au tiz mo spek tro su -
tri ki mø ir iki 2 % vi du ti nës ar sun kios
in te lek ti nës ne ga lios at ve jø [11].

Pa grin di niai sin dro mo po þy miai:
hi po to ni ja, psi cho mo to ri nës rai dos at -
si li ki mas, kal bos vys ty mo si su tri ki mai
(ypaè pa sun kë ju si eks pre sy vio sios kal -
bos rai da), au tiz mo spek tro su tri ki mai
(su tri ku si ko mu ni ka ci ja, sun kes nis
akiø kon tak tas, ne ri mas), vi du ti në ar
sun ki in te lek ti në ne ga lia, ma þo sios
ano ma li jos, nor ma lus au gi mas. Pa -
pras tai pa si reið kia nors vie na ma þo ji
ano ma li ja, ta èiau në vie na në ra spe ci fi -
në. Daþ niau siai bû din ga san ty ki nai di -
de lës plað ta kos ir pë dos, il gos blaks tie -
nos, pla tûs an ta kiai, smai lus at si ki ðæs
smak ras, dis plas tið kos au sys, sto ros
lû pos, pil ni þan dai, hi pop las tið ki ar dis -
plas tið ki na gai, do li cho ce fa li ja [8, 12].

Pa ste bë ta, kad tu rin tiems Phe lan– 
M cDer mid sin dro mà as me nims ne re -
tai bû na inks tø ano ma li jø, trau ku liø,
daþ nes nës virð ki ni mo sis te mos li gos,
pa si kar to jan èios vir ðu ti niø kvë pa vi mo 
ta kø in fek ci jos. Sme ge nø mag ne ti nio
re zo nan so ty ri mai pa ro dë di des ná nei
ben dro je po pu lia ci jo je arach noi di niø
cis tø, ven tri ku lo me ga li jos, de mie li ni -
za ci jos ir mor fo lo gi niø cor pus cal lo -
sum pa ki ti mø pa pli ti mà [8, 13–15].

Nors jau þi no mi daþ niau siai pa si -
tai kan tys fe no ti pi niai po þy miai, në vie -
nas në ra spe ci fi nis ir li gos diag no zë pa -
tvir ti na ma tik at lie kant ge ne ti nius ty -
ri mus. Pa grin di niai ðiuo me tu nau do -
ja mi diag nos ti kai me to dai – FISH ir
vek to ri nës ly gi na mo sios ge no mo hib ri -
di za ci jos (vLGH) me to das. La bai ma -
þos in tra ge ni nës de le ci jos ir vie no nu -
kle o ti do pa to ge ni niai va rian tai ðiais
bû dais ne nu sta to mi, to dël pa nau do ja -
ma SHANK3 ge no se kos kai ta ar ba vi so 
eg zo mo se kos nu sta ty mo me to dai [16].

Di fe ren ci në diag nos ti ka ap ima sin -
dro mus, ku riems bû din ga hi po to ni ja,
rai dos su tri ki mas, kal bos rai dos at si li -

ki mas, au tiz mo spek tro su tri ki mai.
Daþ niau siai di fe ren ci juo ja ma su An -
gel mano sin dro mu, ve lo kar dio fa cia li -
niu sin dro mu, lû þios X chro mo so mos
sin dro mu, Pra derio– Wil li’o sin dro mu,
Wil liamso sin dro mu, FG sin dro mu,
So tos sin dro mu ir ki tais [8, 9].

Tiks li diag no zë nau din ga tiek li go -
niui ir jo ðei mai, tiek gy dan èiam gy dy -
to jui ir vi sai me di kø ben druo me nei.
Nu sta èius Phe lan–M cDer mid sin dro -
mà pa ge ri na ma pa cien to svei ka tos
prie þiû ra. Pa cien tui re ko men duo ja ma
ki ne zi te ra pi ja, er go te ra pi ja, adap ty -
vus spor tas, sie kiant su stip rin ti rau -
me nis. Ski ria ma el ge sio te ra pi ja, dar -
bas su lo go pe du, nau do ja mos pa gal bi -
nës prie mo nës, pa de dan èios ben drau -
ti. Taip pat áver ti na mi ri zi kos sirg ti
daþ niau siai pa si tai kan èio mis gre tu ti -
në mis li go mis veiks niai, vyk do ma
nuo la ti në pa cien to ste bë se na ir lai ku
ski ria mas rei kia mas gy dy mas [16].

Ðei mai su tei kia ma rei ka lin ga in -
for ma ci ja apie li gà, jos prog no zæ, spe -
cia liuo sius vai ko po rei kius. Svar bu,
kad at li kus ge ne ti nius ty ri mus të -
vams ga li ma pa teik ti pa si kar to ji mo
ki to nëð tu mo me tu ri zi kà, at lik ti vai -
siaus pre na ta li nius ty ri mus. 22q13
de le ci ja ga li bû ti diag no zuo ja ma at lie -
kant cho rio no gau re liø biop si jà, vai -
siaus van de nø ty ri mà. Taip pat ðei ma
ga li gau ti mo ra li næ pa ra mà ið or ga ni -
za ci jos, vie ni jan èios ðiuo sin dro mu
ser gan èius pa cien tus.

Gy dan èiam gy dy to jui tiks li diag no -
zë lei dþia pla nuo ti to les ná ið ty ri mà,
skir ti rei ka lin gà gy dy mà, do më tis
nuo lat moks li në je li te ra tû ro je pa si ro -
dan èia nau ja in for ma ci ja apie sin dro -
mà. Me di kø ben druo me në ga li mo ky -
tis ir kaup ti pa tir tá, nag ri në da ma ðios
vis dar re tos pa to lo gi jos ap ra ðy mus.
Tu rë da mi ge res ná su pra ti mà apie ga li -
mus po þy mius, ávai riø spe cia ly biø gy -
dy to jai ga li átar ti li gà ir tiks lin gai siøs -
ti pa cien tà ge ne ti niam ið ty ri mui.

Pas ta rai siais me tais pa sau ly je
pra de da mi pir mie ji sin dro mo gy dy mo

ty ri mai. Nors li ga ne ið gy do ma, ðiuo
me tu ieð ko ma ga li my biø, kaip pa leng -
vin ti pa grin di nius jos simp to mus. Vis
aið kiau su pran tant sin dro mo pa to lo gi -
nës fi zio lo gi jos me cha niz mus, vi lia ma -
si, kad pa vyks su kur ti bio lo gið kai pa -
grás tà ir li gà mo di fi kuo jan tá gy dy mà.
Ðiuo me tu ti ria mos in tra na za li nio in -
su li no [17, 18], nuo do zës pri klau so mo
ris pe ri do no [19] bei in su li no au gi mo
fak to riaus (IGF-1) [20–22] vartojimo
ga li my bës. Nors ty ri mai tei kia daug
vil èiø, dël ma þo pa cien tø skai èiaus
sun ku at lik ti di des nius ir pa ti ki mes -
nius kli ni ki nius ty ri mus, to dël ne ga li -
ma áro dy ti, kad ðie me to dai yra sta tis -
tið kai pa ti ki mai veiks min gi.

IÐVADOS

Ap ta ria ma ant ro ji Lie tu vo je Phe -
lan–M cDer mid sin dro mà tu rin ti pa -
cien të, ku riai diag no zë nu sta ty ta pa -
nau do jus mo der nø ge ne ti ná ty ri mo
me to dà – vi so eg zo mo se kos kai tà. Po -
þy miø ne spe ci fið ku mas ke lia daug
sun ku mø at pa þás tant sin dro mà. At -
krei pia mas dë me sys, kad pa cien tams,
tu rin tiems hi po to ni jà, psi cho mo to ri -
nës bei kal bos rai dos su tri ki mà ar in -
te lek ti næ ne ga lià, ma þø jø vei do ano -
ma li jø bei au tiz mo spek tro su tri ki mø,
ga li ma átar ti Phe lan–M cDer mid sin -
dro mà ir at lik ti ge ne ti nius ty ri mus
mo le ku li nei diag no zei nu sta ty ti. Iki
ðiol pa grin di niai gy dy mo me to dai ap -
si ri bo jo el ge sio, fi zi ne ir kal bos te ra pi -
ja. Aið kë jant li gà su ke lian tiems me -
cha niz mams, ban do ma ras ti simp to -
mi nio gy dy mo bû dø. To les ni ty ri mai
bei su rink tos in for ma ci jos api ben dri -
ni mas yra la bai svar bûs ir tei kian tys
vil èiø, kad at ei ty je Phe lan–M cDer mid
sin dro mu ser gan tiems pa cien tams
bus ga li ma su teik ti ko ky bið kà gy dy -
mà. u

Gauta: 2017 05 16

Priimta spaudai: 2017 09 25
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Summary

CLINICAL CHARACTERIZATION OF
PHELAN–MCDERMID SYNDROME

Evelina Marija Blaþytë,
Eglë Preikðaitienë

Phelan–McDermid syn drome or 22q13.3
de le tion syn drome is a neurodevelop -
mental dis or der caused by de le tion of
chro mo some 22q13.3 or patho genic vari -
ant in SHANK3 gene. Phelan–McDermid 
syn drome is char ac ter ized by global de -
vel op men tal de lay, in tel lec tual dis abil -
ity, au tism spec trum dis or der, hypotonia, 
sei zures, se verely de layed or ab sent

speech, and mi nor fa cial anom a lies. To
date, about 1300 in di vid u als with Phelan–
McDermid syn drome are re ported world -
wide ac cord ing to Phelan-McDermid Syn -
drome Foun da tion. It is be lieved that the
prev a lence is con sid er ably greater. This
con di tion has long been un der-di ag nosed
due to dif fi culty in de tect ing micro deletions 
by avail able meth ods, there fore, the prev a -
lence is un known. Re cent micro array tech -
niques en abled to iden tify pre vi ously un de -
tect able microdeletions re spon si ble for the
syn drome. We re port a 12 year old girl pre -
sent ing with se vere in tel lec tual dis abil ity,
ste reo typ ic hand move ments, dis turbed
sleep, ep i sodes of hy per ac tiv ity, un steady
gait, teeth grind ing, hyperpnoe, and de -
layed pu berty. Ge netic tests showed no ev i -

dence of chro mo somal anom aly, mono -
genic dis ease or in her ited met a bolic dis -
or der. Whole exome se quenc ing re vealed
a patho genic vari ant in SHANK3 gene,
con firm ing di ag no s is of Phelan–
McDermid syn drome. Ge netic test ing
and de ter mi na tion of mo lec u lar di ag no -
sis in flu ences pa tient’s treat ment, man -
age ment and prevention of comorbid
diseases. Finally, family is given
information about prognosis, recurrence
risk and possibil ity for prenatal
diagnosis.

Keywords: Phelan-McDermid syn -
drome, 22q13 de le tion, SHANK3 gene,
in tel lec tual dis abil ity, au tism, whole
exome se quenc ing.
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