Opis choroby *
Definicja

*Mikrotriplikacja 11924.1 jest niezwykle rzadkg czeSciowg autosomalng tetrasomig, ktora postata
wskutek czeSciowego potrojenia/triplikacji dtugiego ramienia chromosomu 11. Charakteryzuje sie
niepetnosprawnoscig intelektualng (z ciezkim uposledzeniem mowy), niskim wzrostem z matymi
konczynami, stozkiem rogéwki i odrebnymi rysami twarzy (okragta twarz, skosnie ku gérze
ustawione szpary powiekowe, tagodnie zros$niete brwi, duzy nos z grubymi skrzydetkami i
trojkagtnym czubkiem, duze usta z szerokimi wargami, krétka i wygtadzone rynienka podnosowa,
duzy wystajgcy podbrodek, uszy z przylegajgcymi/przyrosnietymi ptatkami usznymi - ptatki
tasmowate). Ponadto u pacjentéw wystepuje nadwaga i hipercholesterolemia.

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych Tetrasomy 11g24.1
Tetrasomia 11q24.1

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
289522 ; Q99.8

Kod ICD11

*Zrodto

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=289522

