Zespot krotka kosc tokciowa - dysmorfia - hipotonia
- niepetnosprawnosc intelektualna
Kod Orpha: 357175 Kod OMIM: 615162

Opis choroby *

Definicja

*Zespot krotka koS¢ tokciowa - dysmorfia - hipotonia - niepetnosprawnos¢ intelektualna jest
rzadkim, genetycznie uwarunkowanym zespotem mnogich wad wrodzonych/zespotem
dysmorficznym, ktéry charakteryzuje sie tagodnym lub ciezkim catoSciowym opdznieniem
rozwoju, ciezkg niepetnosprawnoscia intelektualng, tagodng hipotonig, skréceniem kosci
tokciowych, hirsutyzmem twarzy i konczyn, skoliozg i dysmorfig twarzy, zwtaszcza obserwuje
sie wysokie, szerokie czoto, zrosniete brwi, hiperteloryzm, hipoplazje kosci jarzmowej, szeroki
nos z grubymi skrzydetkami nosa, nisko osadzone, mate uszy, dtugg rynienke podnosows,
cienkg gorng warge i wywinietg czerwien dolnej wargi.

Dane

Klasyfikacja
Zespo6t wad
wrodzonych

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
357175 615162 Q87.8

Kod ICD11

*Zrodio

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=357175
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