Zespot niepetnosprawnosc intelektualna-hipotonia-
brachycefalia-zwezenie odzwiernika-wnetrostwo
Kod Orpha: 314575 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Zespot niepetnosprawnosc intelektualna-hipotonia-brachycefalia-zwezenie odZzwiernika-
wnetrostwo jest rzadkim zespotem mnogich wad wrodzonych/zespotem dysmorficznym,
ktéry charakteryzuje sie dysmorfig twarzoczaszki (krétkogtowie wynikajgce z przedwczesnego
zarosniecia szwow czaszkowych, wypukte czoto, skosnie ku dotowi ustawione szpary
powiekowe, duze oraz nisko osadzone matzowiny uszne, zapadniety grzbiet nosa, szerokie i
wysokie podniebienie, cienka warga gorna), uposledzonym rozwojem neurologicznym z
niepetnosprawnoscig intelektualng, hipotonig, zwezeniem odzwiernika, klatkg piersiowg
wydrgzong, wnetrostwem obustronnym i niskim wzrostem.

Dane

Klasyfikacja
Zespo6t wad
wrodzonych

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
314575 ; Q87.8

Kod ICD11

*Zrodio

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=314575

Orphanet - interntowa baza danych dotyczacych rzadkich choréb i sierochych lekéw. ©INSERM 1999 -
Dostepna na stronie www.orphanet.pl



