Opis choroby *
Definicja

*Zespot mikrodelecji 1p31p32 jest rzadkg aberracjg chromosomowg, w ktérej dochodzi do
czesciowej delecji kréotkiego ramienia chromosomu 1. Charakteryzuje sie op6znieniem rozwoju,
agenezjg/hipoplazjg ciata modzelowatego i dysmorfig twarzoczaszki, na ktérg sktada sie
wielkogtowie (wskutek wodogtowia lub poszerzenia komér), nisko osadzone matzowiny uszne,
zadarte nozdrza oraz mikrognacja (mata zuchwa). Czesto wystepujg wady uktadu moczowego (np.
refluks pecherzowo-moczowodowy, nietrzymanie moczu). Opisywano takze obnizenie napiecia
miesniowego, zakotwiczenie rdzenia kregowego, malformacje Chiariego typu | oraz drgawki.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Zespot wad wrodzonych Del(1)(p31p32)
Del(1)(p31p32)
Monosomia 1p31p32
Monosomy 1p31p32
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