
Opis choroby *

Denicja

*Zespół mikrodelecji 2p13.2 jest rzadką częściową monosomią autosomu, która charakteryzuje się
całościowym opóźnieniem rozwoju, niepełnosprawnością intelektualną, zaburzeniami zachowania
(nadpobudliwość, decyt uwagi i zachowania autystyczne), brachycefalią (krótkogłowie) i zmienną
dysmorą twarzy. Mogą wystąpić zespolenia kręgów, łagodne przykurcze kolan i łokci oraz
trudności w karmieniu w okresie niemowlęcym.

Dane

Klasykacja
Zespół wad wrodzonych

Synonimy
Del(2)(p13.2)
Del(2)(p13.2)

Kod ORPHA
363680

Kod OMIM
-

Kod ICD10
Q93.5

Kod ICD11
-
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=363680

