Opoznienie rozwoju i mowy z powodu niedoboru
SOX5
Kod Orpha: 313892 Kod OMIM: 616803

Opis choroby *

Definicja

*Opdznienie rozwoju i mowy z powodu niedoboru SOX5 jest rzadkim, genetycznie
uwarunkowanym zespotem z niepetnosprawnoscig intelektualng, w ktérym wystepujg
tagodne lub znaczne catosciowe opdznienie rozwoju, niepetnosprawnosc intelektualna i
zaburzenia zachowania, hipotonia, zez, hipoplazja nerwu wzrokowego i tagodna dysmorfig
twarzy (skosnie ku dotowi skierowane szpary powiekowe, wydatne czoto, sttoczone zeby,
nieprawidtowosci uszu i wydatne brzegi/krawedzie rynienki podnosowej). Inne towarzyszace
objawy kliniczne to drgawki i nieprawidtowosci uktadu szkieletowego (kifoza/skolioza,
deformacje klatki piersiowej).

Dane

Klasyfikacja
Podtyp kliniczny

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
313892 616803 Q87.8

Kod ICD11

*Zrodto

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=313892
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