Opis choroby *
Definicja

*Zespot ciezkiej niepetnosprawnosci intelektualnej, postepujgcego matogtowia postnatalnego i
stereotypowych ruchéw dtoni w linii posrodkowej ciata jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym
zespotem z niepetnosprawnoscig intelektualng, ktory charakteryzuje sie ciezkg
niepetnosprawnoscig intelektualng, postepujgcym matogtowiem, pojawiajgcym sie w okresie
postnatalnym, hipotonig, hiperkinezjg, brakiem mowy, zezem oraz stereotypowymi ruchami rgk w
linii posrodkowej (np. mycie/pocieranie rgk). Dodatkowe objawy obejmujg opdznienie rozwoiju,
drgawki i zaburzenia zachowania, takie jak samookaleczanie i niewyjasnione napady ptaczu.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba IQSEC2-related syndromic intellectual disability
IQSEC2-related syndromic intellectual disability

Kod ORPHA Kod OMIM Kod I1CD10

397933 - Q87.8

Kod ICD11

*Zrbdto

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=397933

