Opis choroby *
Definicja

*Zespot opdznienie rozwoju zwigzane z FBLN1 - wady osrodkowego uktadu nerwowego -
syndaktylia jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym zespotem mnogich wad
wrodzonych/zespotem dysmorficznym, ktory charakteryzuje sie opdéznionym rozwojem
ruchowym, niepetnosprawnoscia intelektualng, dyzartrig, objawami rzekomoopuszkowymi,
wnetrostwem i syndaktylig i ktéry jest zwigzany z mutacjg punktowg w genie FLBN1 . Opisywano
takze zwyrodnienie plamki zo6ttej, zanik mdzgu i ucisk rdzenia kregowego.

Dane

Klasyfikacja
ZespO6t wad wrodzonych
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