Autosomalna recesywna szerokozakretowosc
czotowo-skroniowa
Kod Orpha: 329329 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Autosomalna recesywna szerokozakretowos$c¢ czotowo-skroniowa to wada mozgowia, ktora
charakteryzuje sie symetryczng, obustronng pachygyrig z prawidtowym obwodem gtowy, bez
polimikrogyrii (drobnozakretowosci). Objawy kliniczne obejmujg opdznienie rozwoju,
umiarkowang niepetnosprawnos¢ intelektualng, prawidtowe lub nieznacznie obnizone
napiecie miesniowe, ostabienie odruchéw, telekantus lub hiperteloryzm.

Dane

Klasyfikacja
Zespo6t wad
wrodzonych

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
329329 ; Q04.3

Kod ICD11

*7rddio

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.

Orphanet - interntowa baza danych dotyczgcych rzadkich choréb i sierochych lekéw. ©INSERM 1999 -


http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=329329

Dostepna na stronie www.orphanet.pl



