Zespot brachydaktylii, niskiego wzrostu i
barwnikowego zwyrodnienia siatkowki
Kod Orpha: 166035 Kod OMIM: 250410

Opis choroby *

Definicja

*Zespot brachydaktylii, niskiego wzrostu i barwnikowego zwyrodnienia siatkdwki jest rzadkim,
genetycznie uwarunkowanym zespotem wrodzonych wad rozwojowych koniczyn.
Charakteryzuje sie niskim wzrostem (niewielki lub znaczny niedobér wzrostu), brachydaktylig i
zwyrodnieniem siatkowki (zwykle barwnikowe zwyrodnienie siatkdwki); towarzyszy ré6znego
stopnia niepetnosprawnos¢ intelektualna, opdznienie rozwoju i wady twarzoczaszki.

Dane

Klasyfikacja
Zespo6t wad
wrodzonych

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
166035 250410 Q87.8

Kod ICD11

*7rddio

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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