Opis choroby *
Definicja

*Zaburzenie podobne do zespotu Nijmegen jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym,
wrodzonym zespotem licznych wad/zespotem dysmorficznym, ktory charakteryzuje sie
opodznieniem wzrastania, niskim wzrostem, opdznieniem rozwoju, niepetnosprawnoscia
intelektualng, dysmorfig twarzoczaszki (w tym znacznym matogtowiem, pochytym czotem,
wydatnymi oczami, szerokim grzbietem nosa, hipoplastyczng przegrodg nosa, zmarszczkami
nakatnymi), spontaniczng niestabilnoscig chromosomowg, nadwrazliwoscig komadrkowa na
promieniowanie jonizujgce i oporng na promieniowanie syntezg DNA, bez towarzyszgcych
powaznych infekcji, niedoboru odpornosci lub predyspozycji do choréb nowotworowych.
Dodatkowo zgtaszane objawy to tagodna spastycznos¢, niewielka i niepostepujgca ataksja,
nadwzrocznosé, liczne znamiona barwnikowe, szeroko rozstawione brodawki sutkowe i
klinodaktylia.

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych Microcephaly and chromosomal instability
without immunodeficiency
Matogtowie i niestabilno$¢ chromosomalna bez
niedoboru odpornosci
NBSLD
Niedobo6r RAD50
Zaburzenie podobne do NBS
NBS-like disorder

NBSLD

RAD50 deficiency
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
240760 613078 Q87.8
Kod ICD11
4A01.31
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