Zespot brachydaktylii przedosiowej Temtamy
Kod Orpha: 363417 Kod OMIM: 605282

Opis choroby *

Definicja

*Zespot brachydaktylii przedosiowej Temtamy jest rzadka, genetycznie uwarunkowang
dyzostozg. Charakteryzuje sie obustronng, symetryczng, przedosiowg brachydaktylig
zwigzang z obecnoscig nadliczbowych paliczkdw, op6Zznieniem rozwoju ruchowego i
niepetnosprawnoscig intelektualng, opéznieniem wzrastania, niedostuchem czuciowo-
nerwowym, nieprawidtowosciami uzebienia (nieprawidtowe ustawienie zebdw, guzki na tylnej
powierzchni zebdw, mate zeby) oraz dysmorfig twarzy, ktéra obejmuje plagiocefalie
(skosnogtowie), okragta twarz, hiperteloryzm, hipoplazje kosci jarzmowych, znieksztatcone
uszy, mate usta i mikro/retrognacje.

Dane

Klasyfikacja
Zespot wad
wrodzonych

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
363417 605282 Q87.2

Kod ICD11

*7rddto

orphanet

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=363417
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