Opis choroby *
Definicja

*Syndromiczna wielouktadowa choroba autoimmunologiczna z powodu niedoboru Itch jest
rzadka, genetycznie uwarunkowang, uktadowg chorobg autoimmunologiczng, ktéra
charakteryzuje sie brakiem prawidtowego wzrastania, catosciowym opdéznieniem rozwoju,
specyficzng dysmorfig twarzoczaszki (wzgledne wielkogtowie, dolichocefalia, wypukte czoto,
wytrzeszcz oczu w wyniku sptaszczenia oczodotu, ptaska sSrodkowa czesS¢ twarzy z wydatng
potylicg, uszy zrotowane ku tytowi, mikrognacja), powiekszeniem watroby i/lub $ledziony oraz
wielouktadowg chorobg autoimmunologiczng, obejmujgca ptuca, watrobe, jelita i/lub tarczyce.

Dane

Klasyfikacja
Choroba

Kod ORPHA Kod OMIM
228426 613385

Kod ICD10
D89.8

Kod ICD11
4A43.Y

*7rodio

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=228426

