Zespot catosciowego opoznienia w rozwoju, torbieli
ptucnych, przerostu ciata i guza Wilmsa
Kod Orpha: 404476 Kod OMIM: 618272

Opis choroby *

Definicja

*Zespot catoSciowego opdznienia rozwoju, torbieli ptucnych, przerostu ciata i guza Wilmsa jest
rzadkim, genetycznie uwarunkowanym zespotem z przerostem ciata, ktéry charakteryzuje sie
catosciowym opdznieniem rozwoju, makrosomia z nastepczym przerostem, ciata,
obustronnymi torbielowatymi zmianami ptuc, wrodzong nefromegalig i obustronnym guzem
Wilmsa. Dysmorfia twarzoczaszki obejmuje wielkogtowie, wypukte czoto, duze ciemigczko
przednie, tagodny hiperteloryzm, dotki w obrebie uszu, ptaski grzbiet nosa, zadarty nos i
tagodne matozuchwie. Mogg wystepowac dodatkowe cechy takie jak: wady mozgu i uktadu
kostnego, powiekszony i wystajacy brzuch, poduszeczki ttuszczowe na grzbiecie i palcach stép
oraz pofatdowane podeszwy z fatdami skérnymi, a takze przepuklina pepkowa/pachwinowa i
zachowanie autystyczne.inf brsup

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad GLOW syndrome

wrodzonych Zespot GLOW

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
404476 618272 Q873

Kod ICD11

LD2C

*Zrodio

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=404476

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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