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“Mikrosefalik osteodisplastik primordiyal dwarfizm” MOPD 2, ilkk kez i
1982 yilinda Majewski ve Goeck tarafindan tanimlanan, kraniyofasiyal '
anomaliter, iskelet degisiklikleri, pre- ve postnatal buyiime geriligi, davranissal
bozukluklar, dermatolojik  depisiklikier ve moyamoya hastahf, serebral
anevrizmalar gibi serebrovaskuler anomaliler ile seyreden otozomal resesif
kalitiml nadir bic hastahiktir, MOPD 2, kromozom 21q22.3 bolgesinde yer alan
sentrosomal perisentrin proteinini kodlayan PCNT genindeki mutasyonlar
“sonucu olusmaktadir. Klinik bulgulara trunkal obezite, diabetes mellitus, tiz ses- - §
Cve diger organ malformasyonlant eglik edebilmektedir. Bu caligmada,
* Winigimizde takipli bes hasta ile literatirden gesitli olgulan kargilastirarak, -
MOPD 2 hakkindaki kfinik bilgileri 6zetlemeyi amagladik. e At
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