Opis choroby *
Definicja

*Monosomia 18q to czesciowa delecja dtugiego ramienia chromosomu 18, ktéra charakteryzuje
sie bardzo zmiennym fenotypem i najczesciej obejmuje obnizenie napiecia mieSniowego,
opodznienie rozwoju, niski wzrost, niedob6r hormonu wzrostu, niedostuch i wady ucha
zewnetrznego, niepetnosprawnosc intelektualng, wady podniebienia, dysmorfie twarzy, wady
szkieletowe (deformacje stop, zwezajgce sie palce, skolioza) oraz zaburzenia nastroju.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych 18q deletion syndrome
Delecja 18q
Zespot 18q
18g- syndrome
Deletion 18q
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
1600 601808 Q93.5
Kod ICD11
*Zrodio

orphanet
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