Zespot mikrodelecji 16q24.1
Kod Orpha: 352629 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Zespot mikrodelecji 16924.1 jest czeSciowg monosomig autosomu, ktéra charakteryzuje sie
letalng chorobg ptuc, ktéra przebiega pod postacig ciezkiej niewydolnosci oddechowej i
opornego nadcisnienia ptucnego, pojawiajgcych sie w ciggu kilku godzin po urodzeniu.
Zazwyczaj prowadzi do Smierci z powodu niewydolnos$ci oddechowej w pierwszych
miesigcach zycia. Charakterystyczne cechy histologiczne tkanki ptucnej obejmujg
niedobdr/brak naczyh wtosowatych pecherzykéw ptucnych, pogrubienie Scian pecherzykdéw
ptucnych, przerost miesniéwki tetnic ptucnych i nieprawidtowe potozenie matych zyt ptucnych.
Moga wystepowac rézne dodatkowe wrodzone wady rozwojowe, gtéwnie zotgdkowo-jelitowe
(nieprawidtowy zwrot jelit i ich zaro$niecie, pierscieniowata trzustka), uktadu moczowo-
ptciowego (poszerzenie drog moczowych, zdwojona macica) i wady sercowo-naczyniowe
(niedorozwoj lewego serca oraz inne wrodzone wady serca).

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba Del(16)(g24.1)
Del(16)(q24.1)
Monosomia 16g24.1
Monosomy 16q24.1
Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
352629 - Q93.5
Kod ICD11
*Zr6dio
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=352629

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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