Zespot dysplazja twarzowo-czaszkowa-osteopenia
Kod Orpha: 314555 Kod OMIM: 611174

Opis choroby *

Definicja

*Zespot dysplazja twarzowo-czaszkowa-osteopenia jest rzadkg, genetycznie uwarunkowang
wadg rozwojowg, powstatg w przebiegu embriogenezy, ktéra charakteryzuje sie dysmorfig
twarzoczaszki (brachycefalia, wydatne czoto, przerzedzone w czesci bocznej brwi, znacznego
stopnia hiperteloryzm, skosnie ku gorze ustawione szpary powiekowe, zmarszczki nakatne,
wydatny czubek nosa, ptaska rynienka podnosowa, przodopochylenie nozdrzy, duze usta,
cienka czerwien gornej wargi, wysokie podniebienie i tagodne matozuchwie), ktorej
towarzyszy osteopenia prowadzaca do nawracajgcych ztaman kosci dtugich, ciezka
krotkowzrocznos¢, tagodny lub umiarkowany niedostuch zmystowo-nerwowy lub mieszany,
niedorozwdj szkliwa, opadajgce ramiona i lekkiego stopnia niepetnosprawnos¢ intelektualna.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespot wad Hamamy syndrome

wrodzonych Zespot Hamamy
Zespot dysmorfii twarzy-ciezkiej
krotkowzrocznosci-osteopenii-
niepetnosprawnosci intelektualnej-wad zebow
Zespot dysmorfii twarzy-wad oczu-osteopenii-
niepetnosprawnosci intelektualnej-wad zebdéw
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=314555

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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