Opis choroby *
Definicja

*Kartowatos¢ pierwotna z matogtowiem typu Montreal jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym
zespotem mnogich wad/zespotem dysmorficznym, ktory charakteryzuje sie wybitnie niskim
wzrostem i dysmorfig twarzoczaszki (matogtowie, wagska twarz z ptaskimi policzkami, opadanie
powiek, wydatny nos z wypuktym grzbietem, nisko osadzone uszy z matymi ptatkami usznymi lub
ich brakiem, wysokie podniebienie/rozszczep podniebienia, mikrognacja), z towarzyszacym
przedwczesnym siwieniem i tysieniem, pomarszczeniem skéry dtoni, przedwczesnym starzeniem
niepetnosprawnoscia intelektualng o ré6znym stopniu nasilenia. Obserwowano réwniez
wnetrostwo i wady uktadu kostnego. Od 1970 r. nie ma nowych opiséw w literaturze.

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych Bird-headed dwarfism, Montreal type

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
2617 210700 Q87.1

Kod ICD11

*Zr6dto
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