Zespot niepetnosprawnosc intelektualna-dysmorfia
twarzy z powodu haploinsuficjencji SETD5
Kod Orpha: 404440 Kod OMIM: 615761

Opis choroby *

Definicja

*Zespot niepetnosprawnosc intelektualna-dysmorfia twarzy z powodu haploinsuficjencji
SETD5 jest rzadkim zespotem z niepetnosprawnoscig intelektualng, ktory charakteryzuje sie
niepetnosprawnoscia intelektualng o r6znym nasileniu, hipotonia, trudnosciami w karmieniu,
cechami dysmorficznymi, autyzmem i zaburzeniami zachowania. Rzadko towarzyszy
opOznienie wzrastania, wrodzone wady serca, wady przewodu pokarmowego i uktadu
moczowo-ptciowego.

Dane

Klasyfikacja
Zespot wad
wrodzonych

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
404440 615761 Q87.0

Kod ICD11

*7rddto

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=404440

Orphanet - interntowa baza danych dotyczacych rzadkich choréb i sierochych lekéw. ©INSERM 1999 -
Dostepna na stronie www.orphanet.pl



