Opis choroby *
Definicja

*Zespot niedostuchu i onychodystrofii nalezy do grupy rzadkich, genetycznie uwarunkowanych
wad rozwojowych powstajgcych w czasie zaburzen embriogenezy, ktére charakteryzujg sie
niedostuchem czuciowo-nerwowym w skojarzeniu z onychodystrofig (np. brak/hipoplazja palcéw
u rak i n6g), a takze brachydaktylig i kciukami przypominajgcymi swa budowg palce. Dodatkowe
objawy opisywane w chorobach z tej grupy to osteodystrofia, niepetnosprawnos¢ intelektualna,
drgawki, op6znienie rozwoju i charakterystyczna twarz.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Grupa fenomendéw Hearing loss-onychodystrophy syndrome
Zespot autosomalnie dominujgcej gtuchoty i
onychodystrofii
Zesp6t DDOD

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10

3231 220500 Q87.8
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