Opis choroby *
Definicja

*Zespot niski wzrost-onychodysplazja-dysmorfia twarzy-hipotrichoza jest rzadka, genetycznie
uwarunkowang, pierwotng dysplazjg kostng. Charakteryzuje sie ciezka przed- i po urodzeniowg
niskorostoscia, dysmorfig twarzy (dolichocefalia, dtuga tréjkgtna twarz, wysokie czoto, skosnie ku
dotowi ustawione szpary powiekowe, wydatny nos, dtuga rynienka podnosowa, mate uszy),
pojawieniem sie na wczesnym etapie rozwoju lub dopiero po okresie dojrzewania rzadkich,
krotkich wtosow i hipoplastycznych paznokci. Opisywano rowniez mate dtonie ze zwezajgcymi sie,
krotkimi palcami, klinodaktylie pigtego palca oraz wysoki ton gtosu.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba SOFT syndrome
Zespot SOFT
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
314394 614813 Q87.1
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