Monochromacja typu niebieskiego stozka
Kod Orpha: 16 Kod OMIM: 303700

Opis choroby *

Definicja

Monochromacja czopka niebieskiego jest chorobg sprzezong z chromosomem X w sposéb
recesywny i charakteryzuje sie zaburzeniami rozrézniania koloréw, obnizong ostroscia
wzroku, oczoplagsem i wrazliwoscig na Swiatto, objawami, ktére powstaty w wyniku dysfunkgji
fotoreceptoréw czopkdw czerwonych (L) i zielonych (M). Monochromacja czopka niebieskiego
jest niekompletng formg achromatops;ji.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Atypical X-linked achromatopsia
Atypowa achromatopsja sprzezona z
chromosomem X
Monochromacja niebieskiego stozka
Monochromacja stozka S
Monochromatyzm stozka S
Niecatkowita achromatopsja sprzezona z
chromosomem X
Slepota barw typu monochromagji
niebieskiego stozka
Blue cone monochromacy
Color blindness, blue monocone
monochromatic type
S cone monochromacy
S cone monochromatism
X-linked incomplete achromatopsia

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
16 303700 H53.5

Kod ICD11
9B70

*7rddto



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=16
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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