Opis choroby *
Definicja

*Zespot pecherzowego oddzielania sie naskorka o typie granicznym zlokalizowanym i péznym
poczatku oraz niepetnosprawnosci intelektualnej jest rzadkim podtypem granicznego
pecherzowego oddzielania sie naskdrka, ktory charakteryzuje sie obecnoscig pecherzy otoczonych
rumieniem i zlokalizowanych na przedniej powierzchni koriczyn dolnych, dystroficznych paznokci
stép, wad szkliwa zebdw oraz tagodnej lub ciezkiej niepetnosprawnosci intelektualnej. Dodatkowo
opisywano podwichniecie soczewek i tagodng dysmorfie twarzy (z krétkg czescig sSrodkowga twarzy,
prognatyzmem i cienkg czerwienig wargi gornej). Od 1992 r. w literaturze nie ma nowych opiséw.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Late-onset localized JEB-intellectual disability
syndrome
Late-onset localized JEB-intellectual disability
syndrome

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10

231556 226440 Q81.8

Kod ICD11

*Zr6dto
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=231556

