Zespot Jawad
Kod Orpha: 313795 Kod OMIM: 251255

Opis choroby *

Definicja

*Zespot Jawad to rzadki, genetycznie uwarunkowany zesp6t mnogich wad wrodzonych/zesp6t
dysmorficzny, ktéry charakteryzuje sie wrodzonym matogtowiem z dysmorfig twarzy
(spadziste czoto, wydatny nos, tagodna retrognacja), umiarkowang lub ciezka, niepostepujacg
niepetnosprawnoscig intelektualng i symetrycznymi wadami palcéw réznego stopnia, w tym
skréceniem pigtych palcow z pojedyncza bruzda zgieciowg, klinodaktylig, palcozrostami,
wielopalczastoscig oraz koslawoscig palucha. Mogg towarzyszy¢: wrodzony niedorozwdj lub
brak paznokci oraz i plamy typu ,kawy z mlekiem” na skérze dtoni i stop.

Dane

Klasyfikacja
Zespo6t wad
wrodzonych

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
313795 251255 Q87.8

Kod ICD11

*7rddio

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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