Mikroftalmia - mikrotia - akinezja ptodu
Kod Orpha: 2547 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

Rzadki, letalny zespdt mnogich wad wrodzonych/zespét dysmorficzny charakteryzujacy sie
akinezjg ptodu, obustronnym matooczem, niedorozwojem matzowin usznych oraz
przetrwatym pniem tetnicznym. Dodatkowe cechy dysmorficzne obejmujg wydatne czoto,
maty nos, mikrognacje, a takze kamptodaktylie i symfalangizm. Zgtaszano réwniez przykurcze
duzych stawow i obecnos$¢ mikropenisa.

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad Thomas-Jewett-Raines syndrome
wrodzonych Zesp6t Thomasa, Jewetta i Rainesa

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
2547 ; Q68.8

Kod ICD11

*7rddio

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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