Dystalna trisomia 18q
Kod Orpha: 1716 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Dystalna trisomia 18q to rzadka, czesciowa trisomia autosomu, ktéra charakteryzuje sie
zmiennym fenotypem, obejmujgcym hipotonie, opdznienie ruchowe, tagodng lub ciezka
niepetnosprawnosc intelektualng, napady padaczkowe, rézne wady mozgowe, syndaktylie
dtoni i stép, klinodaktylie pigtego palca dtoni, zez, krétkg szyje i dysmorfie twarzy.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Zespot wad Dystalna duplikacja 18q
wrodzonych Telomerowa duplikacja 18q
Trisomia 18qter
Telomeric duplication 18q
Trisomy 18qter
Distal trisomy 18q
Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
1716 - Q92.3
Kod ICD11
*7r6dto
orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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