Opis choroby *
Definicja

*Pierwotna kartowatos¢ mikrocefaliczna typu Alazamiego, jest rzadkga, genetycznie uwarunkowang
wadg rozwojowg powstatg podczas embriogenezy, ktéra charakteryzuje sie ciezka
niepetnosprawnoscig intelektualng, wyrazng dysmorfig twarzy (tréjkatna twarz z wydatnym
czotem, waskie szpary powiekowe, gteboko osadzone oczy, nisko osadzone uszy, szeroki nos,
niedorozwdj kosci jarzmowej, krotka rynienka podnosowa, duze usta, szeroko rozstawione zeby) i
proporcjonalnym niskim wzrostem, zaréwno w okresie pre- jak i postnatalnym, od kartowatosci
pierwotnej (wzrost ponizej -3,5 SD) do tagodniejszego fenotypu z mniej nasilonym zahamowaniem
wzrastania (wzrost ponizej -2,5 SD). Inne opisywane objawy dotyczg uktadu kostnego (np. skolioza)
oraz obejmujg matogtowie, mimowolne ruchy rgk, nadwrazliwos¢ na bodzce i problemy
behawioralne, takie jak lek.

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych Microcephalic primordial dwarfism, Alazami type
Microcephalic primordial dwarfism, Alazami type

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
319671 615071 Q87.1
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