Opis choroby *
Definicja

*Ztozony niedobo6r odpornosci z wadami twarzowo-oczno-szkieletowymi jest niezwykle rzadkim,
ztozonym zespotem z niedoborem odpornosci, ktéry charakteryzuje sie pierwotnym niedoborem
odpornosci z nawracajgcymi zakazeniami bakteryjnymi, wirusowymi i grzybiczymi, z
towarzyszgcymi objawami neurologicznymi (hipotonia, ataksja mézdzkowa, drgawki
miokloniczne), opéznieniem rozwoju, zanikiem nerwu wzrokowego, dysmorfig twarzy (wysokie
czoto, hipoplastyczne krawedzie nadoczodotowe, obrzek powiek, hiperteloryzm, ptaski grzbiet
nosa, szeroka nasada i czubek nosa, odwrocone nozdrza, waska dolna warga z zachodzacg na nig
gorng warga, kwadratowy podbrédek) i wadami szkieletowymi (krotkie Srédrecza/srddstopia z
nasadami w ksztatcie stozka, osteopenia).

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Roifman-Chitayat syndrome
Zespot Roifmana i Chitayat
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