Zespot mikrodelecji 2p13.2
Kod Orpha: 363680 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Zespot mikrodelecji 2p13.2 jest rzadkg czeSciowg monosomig autosomu, ktéra
charakteryzuje sie catosciowym opdznieniem rozwoju, niepetnosprawnoscia intelektualng,
zaburzeniami zachowania (nadpobudliwos¢, deficyt uwagi i zachowania autystyczne),
brachycefalig (krotkogtowie) i zmienng dysmorfig twarzy. Mogag wystgpic zespolenia kregdw,
tagodne przykurcze kolan i tokci oraz trudnosci w karmieniu w okresie niemowlecym.

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespot wad Del(2)(p13.2)
wrodzonych Del(2)(p13.2)

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
363680 ; Q93.5

Kod ICD11

*7rddio

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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