Opis choroby *
Definicja

*Kraniosynostoza i wady zebow to rzadki, genetycznie uwarunkowany zesp6t malformacji czaszki,
ktéry charakteryzuje sie przedwczesnym zarosnieciem wielu lub wszystkich szwow sklepienia
czaszki (co skutkuje r6znego stopnia nieprawidtowym ksztattem gtowy), hipoplazjg sSrodkowej
czesci twarzy, opdznionym i ektopowym wyrzynaniem sie zebow oraz zebami nadliczbowymi.
Towarzyszgca dysmorfia twarzy obejmuje wytrzeszcz, hiperteloryzm, zakrzywiony nos i nieznaczny
prognatyzm. Opisywano réwniez rozne wady palcow (np. syndaktylia palcéw dtoni i/lub stép,
klinodaktylia), niski wzrost, opéznienie rozwoju poznawczego i/lub ruchowego, wysokie
podniebienie, deformacje uszu i niedostuch przewodzeniowy.

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych Kreiborg-Pakistani syndrome
Zespot Kreiborga i Pakistaniego

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
284149 614188 Q87.0
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