Zespot wielkogtowia, niepetnosprawnosci
intelektualnej i niescalenia migsnia lewej komory
Kod Orpha: 466791 Kod OMIM: 300967

Opis choroby *

Definicja

*Zespot wielkogtowia, niepetnosprawnosci intelektualnej i niescalenia miesnia lewej komory
jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym zespotem niepetnosprawnosci intelektualnej,
ktéry charakteryzuje sie opéznieniem rozwoju ruchowego i poznawczego z zaburzeniami
mowy, matogtowiem, hipotonig, dysmorfig twarzy (obejmujgcg dtugg twarz, ukosnie
ustawione szpary powiekowe i wydatny, sptaszczony nos) i kardiomiopatig z niescalenia
miesnia lewej komory. Obserwuje sie rowniez nieprawidtowosci szkieletowe (np. skolioze,
klinodaktylie palcow, ptaskostopie), smuktg budowe ciata i nieSmiate zachowanie. Mogg
towarzyszy¢: zez i rézne objawy neurologiczne (w tym ataksja, drzenie i wygérowanie
odruchow), a takze padaczka, autyzm i nieprawidtowosci w obrazowaniu MRI, ktore pokazuje
maty mézdzek i nieprawidtowosci ciata modzelowatego. Opisano wariant fenotypu bez zajecia
serca.

Dane

Klasyfikacja
Zespot wad
wrodzonych

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
466791 300967 Q87.8

Kod ICD11
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=466791

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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