Zespot szczelinowatego matoocza, matogtowia,
niepetnosprawnosci intelektualnej i niskiego
wzrostu sprzezony z chromosomem X

Kod Orpha: 431140 Kod OMIM: 300915

Opis choroby *

Definicja

*Zespot szczelinowatego matoocza, matogtowia, niepetnosprawnosci intelektualnej i niskiego
wzrostu sprzezony z chromosomem X jest rzadkim zespotem z matooczem, ktéry
charakteryzuje sie matooczem ze szczeling (ktéra moze obejmowac teczowke, ciatko
rzeskowe, naczynidéwke, siatkéwke i/lub nerw wzrokowy), matogtowiem, niskim wzrostem i
niepetnosprawnoscig intelektualng. Mogg rowniez wystepowacd inne nieprawidtowosci oka, w
tym oczoplas wahadtowy, zez zbiezny i opadanie powiek. Dodatkowe wady towarzyszgce
obejmuja kifoskolioze, odstajgce matzowiny uszne z ubogg rzezbg, diasteme pomiedzy
siekaczami i wrodzone stopy szpotawe.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad X-linked colobomatous microphthalmia-

wrodzonych microcephaly-short stature-psychomotor
retardation syndrome
Zespot szczelinowatego matoocza, matogtowia,
niskiego wzrostu i opdznienia
psychoruchowego sprzezony z chromosomem
X

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10

431140 300915 Q87.0

Kod ICD11

*Zrodio

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=431140

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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