Makrosomia - matoocze - rozszczep podniebienia
Kod Orpha: 2432 Kod OMIM: 248110

Opis choroby *

Definicja

*Zespot makrosomia - matoocze - rozszczep podniebienia to rzadki, genetycznie
uwarunkowany zesp6t mnogich wad wrodzonych/zespét dysmorficzny, ktéry charakteryzuje
sie makrosomig o wczesnym poczgtku, obustronnym ciezkim matooczem i wystajgcym
brzuchem z powiekszeniem watroby. Dodatkowo opisywano brachycefalie, duze ciemigczka,
wydatne czoto, zadarty nos i rozszczep podniebienia. Napady bezdechu z sinicg i uogolniajgce
sie infekcje prowadza do Smierci w ciggu pierwszych 6 miesiecy zycia. Od 1989 roku nie ma
nowych opiséw w literaturze.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad Teebi-Al Saleh-Hassoon syndrome
wrodzonych Zespot Teebi, Al Saleh i Hassoon
2432 248110 Q87.0

Kod ICD11

*Zrodio

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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