Opis choroby *
Definicja

*Zespot niepetnosprawnosc intelektualna-napady padaczkowe-wielkogtowie-otytos¢ to rzadka
syndromiczna otyto$¢, spowodowana ztozong rearanzacjg chromosomoéw. W obrazie klinicznym
obserwowano opd6znienie rozwoju i niepetnosprawnos¢ intelektualng, otytos¢ pojawiajacg sie w
dziecinstwie, drgawki, stabg koordynacje i chéd na szerokiej podstawie, wielkogtowie i tagodne
cechy dysmorfii (w tym waskie szpary powiekowe, niedorozwdj kosci jarzmowych i cienka gérna
warga), wyprysk, nieprawidtowosci narzgdu wzroku. Chorzy charakteryzujg sie prospoteczng
osobowoscig.inf brsup

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba Der(8)t(8;12)
Der(8)t(8;12)
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
369950 . Q87.8
Kod ICD11
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