Zespot Zechiego i Ceide'a
Kod Orpha: 217017 Kod OMIM: 612916

Opis choroby *

Definicja

*Zespot Zechiego i Ceide'a jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym zespotem mnogich
wad wrodzonych /zespotem dysmorficznym, ktory charakteryzuje sie zarosnietg przepukling
potyliczng oraz specyficzng dysmorfig twarzy (wydatne czoto, waskie szpary powiekowe,
niedorozwdj Srodkowej czesci twarzy, waskie, znieksztatcone matzowiny uszne, szeroki nos i
szeroka nasada nosa, czubek i kolumienka nosa z rowkiem, hipoplastyczne, bocznie
zakrzywione nozdrza, krotka rynienka podnosowa, cienka gérna warga, rozszczep
wargi/podniebienia, ciezka oligodoncja, wydatny podbrddek) i duzymi stopami z przerwa
sandatowg. Opisywano réwniez niepetnosprawnos¢ intelektualng, opdznienie rozwoju oraz
niedorozwdj palcéw dtoni i stép.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespot wad Occipital atretic cephalocele-unusual facies-

wrodzonych large feet syndrome
Potyliczna przepuklina mdzgowa - niezwykta
twarz - duze stopy

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10

217017 612916 Q87.8

Kod ICD11
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=217017
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