Zespot mikrodelecji 13q12.3
Kod Orpha: 412035 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Zespot mikrodelecji 13912.3 jest rzadkg aberracjg chromosomowg, ktéra charakteryzuje sie
umiarkowang niepetnosprawnoscig intelektualng, opdznieniem mowy, matogtowiem
pojawiajgcym sie po urodzeniu, wypryskiem lub atopowym zapaleniem skory,
charakterystycznymi rysami twarzy (sptaszczenie okolic kosci jarzmowych, wydatny nos,
niedorozwiniete skrzydetka nosa, gtadka rynienka podnosowa i cienka czerwienr wargi gérnej)
i zmniejszong wrazliwoscig na bal.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Zespot wad Del(13)(q12.3)
wrodzonych Del(13)(q12.3)
Monosomia 13q12.3
Monosomy 13qg12.3
Kod ORPHA Kod OMIM Kod I1CD10
Kod ICD11
*7rédto
orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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