Brachydaktylia - mezomelia - niepetnosprawnosc
intelektualna - wady serca
Kod Orpha: 1277 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Brachydaktylia - mezomelia - niepetnosprawnosc intelektualna - wady serca jest rzadkim,
genetycznie uwarunkowanym zespotem licznych wad wrodzonych/zespotem dysmorficznym,
ktéry charakteryzuje sie opéznieniem rozwoju, niepetnosprawnoscig intelektualng, smuktg
klatkg piersiowg z waskimi ramionami, skréceniem przedramion, dysmorfig twarzoczaszki
(wydtuzona dolna czes¢ twarzy, niedorozwdj szczeki, zakrzywiony/haczykowaty nos, krotka
rynienka podnosowa, prognatyzm, wysokie podniebienie, rozwarty kgt zuchwy),
brachydaktylig (gtéwnie dotyczgca sSrodkowych paliczkéw) oraz nieprawidtowosciami
sercowo-naczyniowymi (tj. poszerzenie pnia aorty, wypadanie zastawki mitralnej).

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespot wad Stratton-Garcia-Young syndrome
wrodzonych ZespoOt Strattona, Garcia i Younga

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
1277 ; Q87.8

Kod ICD11

*Zrodio

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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