Opis choroby *
Definicja

*Pierwotna kartowato$¢ mikrocefaliczna typu Daubera jest rzadka, genetycznie uwarunkowang
wadg rozwojowg powstatg podczas embriogenezy, ktéra charakteryzuje sie znacznym
opdznieniem wzrostu przed- i pourodzeniu, znacznym matogtowiem, ciezkim opdznieniem
rozwoju i niepetnosprawnoscig intelektualng, bardzo niskim wzrostem dorostych i dysmorfig
twarzy (hipoteloryzm, mate uszy, wydatny nos). Inne opisywane cechy to wady uktadu kostnego
(deformacja Madelunga, klinodaktylia, tagodna skolioza ledZzwiowa, obustronna dysplazja stawu
biodrowego) oraz drgawki. Towarzyszy ponadto brak telarche (rozwdj gruczotéw sutkowych) i
menarche (brak pierwszej miesigczki).
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