Opis choroby *
Definicja

*Niskorostos¢ mikrocefaliczna spowodowana niedoborem RTTN jest rzadkim, genetycznie
uwarunkowanym zespotem mnogich wad/zespotem dysmorficznym, ktory charakteryzuje sie
pierwotnym matogtowiem, istotnie zmniejszonym wzrostem, umiarkowang lub ciezka
niepetnosprawnoscig intelektualng, catosciowym opdznieniem rozwoju, dysmorfig twarzoczaszki
(spadziste czoto, wysoki i szeroki grzbiet nosa) i roznymi wadami moézgu, w tym sptaszczeniem
bruzd, pachygyria (szerokozakretowosc), polimikrogyrig (drobnozakretowos¢), zredukowang liczbg
bruzd mézgowych, dysgenezjg ciata modzelowatego i zdeformowanymi komorami. Opisywano
réowniez wady nerek, obustronny niedostuch, mnogie przykurcze stawow, istotnie zahamowany
rozwoj i nieprawidtowg zmiane w okolicy krzyzowej powyzej bruzdy posladkowe;j.
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