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C |Relevansi kompetensi (1. |Artikel ini membahas tentang kasus kelainan sindrom metabolik pada anak perempuan usia 24 bulan,
dosen dengan yaitu mutasi gen PLA2G6 yang ditandai dengan gejala klinis seperti regresi perkembangan selama 6
substansi karya ilmiah bulan, dan semakin memburuk hingga anak tidak bisa apa-apa, diikuti dengan kejang berulang.
saudara kandung memiliki riwayat keluhan yang mirip, sebelum meninggal di usia 5 tahun. hasil MRI
menunjukkan adanya atrofi otak, kemungkinan kelainan metabolik serta lesi di white matter, di bagian
globusoallidus bilateral (ensefalopati metabolik). Diagnosis ditegakkan dengan tes genetik.
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34 bulan yang mengalami regresi perkembangan disertai kejang berulang
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pada Januari 2023
4. |Artikel ini sesuai dengan bidang keahlian pengusul yaitu nutrisi dan penyakit metabolik, serta peran
pengusul sebagai staf pengajar dan pemberi pelayanan limu Kesehatan Anak khususnya nutrisi dan
penyakit metabolik, di RSUD Soetomo Fakultas Kedokteran Universitas Airlangga, Surabaya,
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