Opis choroby *
Definicja

*Zespot mikrodelecji 15911.2 jest rzadkg, czeSciowg monosomig autosomu o zmiennej ekspresji
fenotypowej i zmniejszonej penetracji, ktéra jest zwigzana ze zwiekszong podatnosciag na
wystgpienie zaburzen neuropsychiatrycznych lub neurorozwojowych, takich jak opézniony rozwdj
psychoruchowy, opdznienie mowy, zaburzenia ze spektrum autyzmu, nadpobudliwo$¢ ruchowa z
deficytem uwagi, zaburzenia obsesyjno-kompulsyjne, padaczka lub drgawki. Mogg takze
towarzyszy¢ tagodne niespecyficzne cechy dysmorficzne (dysplastyczne uszy, szerokie czoto,
hiperteloryzm), rozszczep podniebienia, zaburzenia neurologiczne (ataksja i hipotonia miesniowa)
i nieprawidtowosci w badaniach neuroobrazowych.

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych 15q11.2 BP1-BP2 microdeletion syndrome
Del(15)(q11.2)
Monosomia 15911.2
Del(15)(q11.2)
Monosomy 15q11.2
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*Zrodio

orphanet
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