Dysplazja kregowo-nasadowo-przynasadowa, typ

Genevieve

Kod Orpha: 168454 Kod OMIM: 610442

Opis choroby *

Definicja

*Dysplazja kregowo-nasadowo-przynasadowa typu Genevieve jest rzadkg pierwotng
dysplazjg kostng, ktéra charakteryzuje sie ciezkim opdznieniem rozwoju i dysplazjg
szkieletowg (niski wzrost, przedwczesne kostnienie kosci nadgarstka, ptaskie trzony kregowe,
podtuzne prgzkowanie w przynasadach oraz mate nasady), a takze umiarkowang lub ciezkg
niepetnosprawnoscig intelektualng i dysmorfig twarzy, ktéra obejmuje wydatne czoto,
tagodne zrosniecie przysrodkowych czesci brwi, zapadniety grzbiet nosa, wydatny bulwiasty
czubek nosa i petne usta.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba SEMD, Geneviéve type
SEMDG
Kod ORPHA Kod OMIM Kod I1CD10
168454 610442 Q77.7
Kod ICD11
*7rédto
orphoﬁ el

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=168454
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