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Összefoglalás

Egy 30 éves férfi beteg esetét ismertetjük, akit ataxiás panaszok miatt küldött neurológusa genetikai kivizsgálásra. Anamnéziséből kiemelendő progresszív, járásképtelenségig fokozódó ataxiája, romló szellemi tevékenysége, pszichiátriai problémái (szuicid kísérlet), valamint mindkét oldali cataracta műtéte (28 évesen). Egy speciális kémiai labordiagnosztikai vizsgálat vezetett a végső diagnózishoz.

