Zespot mikrodelecji 12p12.1
Kod Orpha: 313884 Kod OMIM: 616803

Opis choroby *

Definicja

*Zespot mikrodelecji 12p12.1 to rzadka aberracja chromosomowa, spowodowana czesciowg
delecja krétkiego ramienia chromosomu 12. Charakteryzuje sie niepetnosprawnoscia
intelektualng, cato$ciowym opo6zZnieniem rozwoju z wyraznymi zaburzeniami mowy,
zaburzeniami zachowania i tagodng dysmorfig twarzy (wydatne czoto, ustawione skosnie ku
dotowi szpary powiekowe, zmarszczka nakatna, szeroki, zapadniety grzbiet nosa z bulwiastym
czubkiem nosa, nisko osadzone uszy z stabo uksztattowanymi obrgbkami). Inne towarzyszgce
objawy mogg obejmowac wady kostne (kregi motyle, skolioza), zez, niedorozwoj nerwu
wzrokowego i wady rozwojowe médzgu.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Podtyp kliniczny Del(12)(p12.1)
Del(12)(p12.1)
Monosomia 12p12.1
Monosomy 12p12.1
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
313884 616803 Q93.5
Kod ICD11
*Zr6dto
orphcp et

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=313884
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