Opis choroby *
Definicja

*Zespot mikrodelecji 3g26927 to rzadka, czeSciowa monosomia autosomu. Charakteryzuje sie
hipotonig noworodkowg, niedoborem wzrastania w okresie pre- i postnatalnym, powaznymi
trudnosciami w karmieniu, catosciowym opdznieniem rozwoju i niepetnosprawnoscia
intelektualng, wadami uzebienia (opdZnione wyrzynanie sie zebow, opdzniona utrata zebdw
mlecznych, sttoczenie zebow), nawracajgcymi infekcjami drog oddechowych, trombocytopenig i
dysmorfig twarzy (ptaski profil twarzy, rozrzedzone w czesci Srodkowej brwi, zmarszczki nakatne,
ptaski grzbiet i czubek nosa, krotka rynienka podnosowa). Opisywano réwniez wystepowanie
zaburzen zachowania (ADHD, zesp&t Aspergera).

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych Del(3)(q26927)
Del(3)(q26927)
Monosomia 3926927
Monosomia 3926-q27
Zespot mikrodelecji 3g26-q27
Monosomy 3926927
Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
356947 . Q93.5
Kod ICD11
*Zr6dto

orphanet
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