Opis choroby *
Definicja

**Ciezkie trudnosci w karmieniu - zahamowanie wzrostu - matogtowie spowodowane
niedoborem spowodowane niedoborem ASXL3 jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym
zespotem niepetnosprawnosci intelektualnej ze zmiennym obrazem fenotypowym, na ktéry
zwykle sktada sie matogtowie, ciezkie trudnosci w karmieniu, brak prawidtowego rozwoju, znaczne
catosciowe opdznienie rozwoju, w przebiegu ktérego obserwuje sie brak/staby rozwéj mowy,
niepetnosprawnos¢ intelektualng od umiarkowanej do gtebokiej, obnizenie napiecia miesniowego
oraz cechy dysmorfii twarzy: wydatne czoto, tukowate i cienkie brwi, hiperteloryzm, skosnie w dét
ustawione szpary powiekowe, dtugi, rurkowaty nos z szerokim czubkiem i wydatnym grzbietem
oraz szerokie usta z wydatng, wywinietg wargg dolna.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Severe feeding difficulties-failure to thrive-
microcephaly due to ASXL3 deficiency syndrome
ZespOt Bainbridge'a i Roppersa

352577 615485 Q87.0
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