Opis choroby *
Definicja

*Zespot mikrodelecji 19p13.13 jest rzadko wystepujgcg czeSciowg monosomig autosomu, ktéra
charakteryzuje sie catosciowym opdznieniem rozwoju, umiarkowang niepetnosprawnoscia
intelektualng, makrocefalig (wielkogtowiem), nadmiernym wzrostem, hipotonig i dysmorfig twarzy
(wydatne czoto, skierowane skosnie ku dotowi szpary powiekowe). Inne, zmiennie wystepujgce
cechy obejmujg ataksje, drgawki, poszerzenie komér moézgowych, nieprawidtowosci narzagdu
wzroku (zez, hipoplazja/niedorozwéj nerwu wzrokowego) oraz problemy zotgdkowo-jelitowe (bole
brzucha, wymioty, zaparcia).

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych Del(19)(p13.13)
Del(19)(p13.13)
Monosomia 19p13.13
Monosomy 19p13.13
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