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                                      Синдром   Корнели де Ланге
Относится к доминантно – наследуемым заболеваниям.
Проявляющееся умственной отсталостью и множественными аномалиями развития. Частота заболевания примерно 1 на 10000. 

                                   Признаки: 
- Причудливое лицо,  густой для новорожденного волосяной покров головы, соединенные брови и длинные загнутые ресницы, деформация ушей и маленький носик с открытыми спереди ноздрями, тоненькая кайма верхней губы

- Макроцефалия головы мозга

- Брахицефалия (уменьшение высоты черепа)

- Патологии полости рта и носоглотки

- Дисфункция зрения (нарушение формы хрусталика)

- Укорочение конечности

- Кожа мраморной окраски

- Аномалия сосков и гениталий

- Эпизодическая судорожная готовность

- Карликовость

- Умственная отсталость.
                                  Уточняющая диагностика: 
· Инструментальная диагностика(магниторезонансная томография)
· Ультразвуковое и рентгенографическое исследование
· Клинический анализ
· Цитогенетический 
                                               Лечение:
· Специфические методики этого состояния отсутствуют. Младенцев в случаях делают операции с целью устранение пороков.
· Физиотерапевтическое
· Психотерапевтическое.
                                        Профилактика:
· Предотвращение зачатия детей от матери и отца – кровно родственников.
·  Обследоваться в случае возможности позднего материнства.   
                                 Синдром Ларсена
Тип наследования аутосомно – доминантное.

Редкое генетическое заболевание  которое связано с различными аномалиями и проявлениями. Развивается из-за мутации в гене филамина (FLNB), который расположен на коротком плече хромосомы 3 (3р14)
                                       Признаки: 
· Аномалия суставов
· Аномалия позвоночника
· Черты лица и глаз(гипертелоризм)
· Задержка развития
· Аномалия и пороки сердца   .
                                  Лечение:
· Ортопедическая хирургия (для коррекции скелетних дислокаций)
· Физическая и прфесиональная терапия
· Симптоматическое
                             Уточняющая диагностика:
· Клиническое обследование

· Молекулярно – генетическое


Профилактика:
·  Пренатальная диагностика(применение УЗИ)
                                       Синдром Леша Нихана

 Наследственное заболевание характеризующееся увеличением синтеза мочевой кислоты (у детей) вызванное дефектом фермента гипоксантингуанинфосфорибозилтранс феразы, который катализируется реутилизацию гуанина и гипоксантина – в результате образования большое количество ксантина и следовательно мочевой кислоты. Заболевание наследуется как рециссивный Х- сцепленный признак.
                                      Лечение и прфилактика:
- Рекомендуется назначение аллопуринола – синтетического аналога гипоксантина. Происходит процесс конкурентного ингибирования ксантиноксидазы, что приводит к накоплению гипоксантина, поскольку вещество растворимо, по сравнению с мочевой кислоты, то довольно быстро выделяется из организма.
                            Уточняющая диагностика: 

- Повышенная продукция мочевой кислоты

 - Неврологическая дисфункция 

- Когнетвные и поведенческие нарушения.
