Opis choroby *
Definicja

*Zespot opdznienia rozwoju zaleznego od THOC6, matogtowia i dysmorfii twarzy jest rzadkim,
genetycznie uwarunkowanym zespotem niepetnosprawnosci intelektualnej, ktory charakteryzuje
sie catoSciowym opoznieniem rozwoju, matogtowiem, umiarkowang lub znaczng
niepetnosprawnoscig intelektualng i dysmorfig twarzy wysokie czoto, wysoko potozona przednia
linia wiosoéw, skosnie ku gorze ustawione krotkie szpary powiekowe, gteboko osadzone gatki oczne
i dtugi nos z nisko schodzacg kolumienkg. Ponadto mogg towarzyszy¢ wrodzone wady rozwojowe
nerek i serca (np. nerka podkowiasta, jednostronna agenezja nerki, wada przegrody
przedsionkowo-komorowej, przetrwaty przewod tetniczy), a takze dysplazja ciata
modzelowatego.inf brsup

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych BBIS
BBIS
Zespot Beaulieu, Boycotta, Innesa
Beaulieu-Boycott-Innes syndrome
Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
363444 613680 Q87.0
Kod ICD11
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