Opis choroby *
Definicja

*Zespot mikrodelecji 2p21 bez cystynurii jest rzadkg czeSciowg monosomig autosomalng, ktora
charakteryzuje sie stabymi ruchami ptodu, ciezkg hipotonig w okresie niemowlecym i
trudnosciami w karmieniu, ktére z czasem samoistnie ustepujg, nieprawidtowosciami uktadu
moczowo-ptciowego (spodziectwo albo hipoplastyczne wargi sromowe wieksze), catoSciowym
opdznieniem rozwoju, tagodng niepetnosprawnoscig intelektualng i dysmorfig twarzy
(dolichocefalia, wydatne czoto, obustronne opadanie powiek, cofniecie Srodkowej czesci twarzy,
otwarte usta z namiotowatym ksztattem czerwieni wargi gornej). U chorych stwierdza sie
podwyzszone stezenie mleczanéw w surowicy, ale nie wystepuje u nich cystynuria.

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych Del(2)(p21) without cystinuria
Del(2)(p21) bez cystynurii

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
369881 - Q93.5

Kod ICD11

*Zrodto

orphanet
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