Zespot matogtowie - niski wzrost -
niepetnosprawnosc intelektualna - dysmorfia
twarzy

Kod Orpha: 423306 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*ZespoOt matogtowie - niski wzrost - niepetnosprawnosc¢ intelektualna - dysmorfia twarzy to
rzadki zespdt wad rozwojowych z niskim wzrostem, ktéry charakteryzuje sie postnatalnym
matogtowiem, zahamowaniem wzrostu i niskim wzrostem, catosciowym op6znieniem rozwoju
i niepetnosprawnoscig intelektualng, obnizeniem napiecia miesniowego, cechami dysmorfii
(krétki nos, zapadniety grzbiet nosa, nisko osadzone uszy, krotka szyja, widoczna przy
urodzeniu klinodaktylia, skorna syndaktylia palcéw 2-3 stép, szerokie czoto, cofniecie
Srodkowej czesci twarzy, zmarszczki nakatne, rzadkie brwi w odcinkach bocznych, krétki nos,
dtuga rynienka podnosowa, szeroko rozstawione zeby, mikrognacja; w pézniejszym okresie
zycia pogrubienie rysow twarzy). Towarzyszy¢ moze przemijajacy uogolniony obrzek
poporodowy, krétkowzrocznos¢, zez, niedoczynnosc tarczycy.

Dane

Klasyfikacja
Zespot wad
wrodzonych
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=423306

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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