Opis choroby *
Definicja

*Zespot mikrodelecji dystalnej 17p13.1 to rzadka aberracja chromosomowa, ktéra charakteryzuje
sie tagodnym catosciowym opdznieniem rozwoju/niepetnosprawnoscig intelektualng ze stabg
rozwinietg mowa lub jej brakiem, cechami dysmorficznymi (dtuga srodkowa czes¢ twarzy,
retrognacja z nadmiernym wysunieciem goérnego tuku zebowego, odstajgce uszy), matogtowiem,
brakiem rozwoju, chodem na szerokiej podstawie i postawg ciata ze zgietymi kolanami i tokciami
oraz rekoma utrzymywanymi w linii Srodkowe;j.

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych Distal del(17)(p13.1)
Dystalna del(17)(p13.1)
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