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Opis choroby *

Definicja

*Zespot zwezenie szpar powiekowych-niepetnosprawnos¢ intelektualna, typ Verloesa, jest
rzadkim, genetycznie uwarunkowanym zespotem mnogich wad wrodzonych/zespotem
dysmorficznym, ktéry charakteryzuje sie wrodzonym matogtowiem, ciezkg padaczka z
hipsarytmia, przywiedzionymi kciukami, nieprawidtowymi narzgdami ptciowymi zewnetrznymi
i prawidtowg czynnoscig tarczycy. Dodatkowe charakterystyczne cechy to: hipotonia,
umiarkowane do ciezkiego opdznienie rozwoju psychoruchowego i charakterystyczna
dysmorfia twarzy (okragta twarz z wydatnymi policzkami, zwezone i krotkie szpary
powiekowe, duzy, bulwiasty nos z szerokimi skrzydetkami nosa, zrotowane ku tytowi uszy z
dysplastycznymi matzowinami, waskie usta, rozszczep podniebienia i tagodna mikrognacja) sg
dodatkowymi charakterystycznymi cechami.inf brsup

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad BMRS type V

wrodzonych BMRS typu V
BMRS, typ Verloesa
Zespot zwezenie szpar powiekowych-
niepetnosprawnos¢ intelektualna typu V
BMRS, Verloes type
Blepharophimosis-intellectual disability
syndrome type V

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10

293725 604314 Q87.8

Kod ICD11
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=293725

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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