Opis choroby *
Definicja

*Niepetnosprawnosc intelektualna - dysmorfia czaszkowo-twarzowa - wnetrostwo jest rzadkim,
genetycznie uwarunkowanym espotem z niepetnosprawnoscig intelektualng, ktéry charakteryzuje
sie lekkg lub umiarkowang niepetnosprawnoscig intelektualng, opéznieniem rozwoju (z
powaznym zaburzeniem rozwoju mowy i umiejetnosci jezykowych) i dysmorfig twarzy, ktéra
zazwyczaj obejmuje petne, tukowate brwi, hiperteloryzm, skosnie ku dotowi ustawione szpary
powiekowe, dtugie rzesy, opadanie powiek, nisko osadzone, dysplastyczne uszy, bulwiasty czubek
nosa, ptaska rynienke podnosowg, szerokie usta z skierowanymi do dotu kacikami i cienkg gérng
wargg oraz diasteme zebdw. Moze towarzyszy¢ hipotonia w okresie niemowlecym, napady
padaczkowe, wnetrostwo u chtopcéw oraz wady wrodzone serca, mézgu lub oczu.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych PACS1-related syndrome
Zespot niepetnosprawnosci intelektualne;j,
dysmorfii czaszkowo-twarzowej oraz wnetrostwa
Schuurs-Hoeijmakers syndrome
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