Opis choroby *
Definicja

*Zespot triplikacji 16p12.1p12.3 jest rzadkim zespotem, zwigzanym z aberracjg chromosomowa,
ktéra powstata w wyniku czesciowej triplikacji krotkiego ramienia chromosomu 16. Charakteryzuje
sie catoSciowym opoOznieniem rozwoju, pre- i postnatalnym zahamowaniem wzrastania oraz
odrebnymi/specyficznymi cechami twarzoczaszki, w tym krétkimi szparami powiekowymi,
zmarszczkami nakatnymi, bulwiastym nosem, cienkg czerwieniag gornej wargi, nisko osadzonymi
uszami i duzymi ptatkami uszu. Zgtaszano takze inne wady/nieprawidtowosci, w tym wrodzong
chorobe serca, wady uktadu moczowo-ptciowego, wady wzroku oraz rzadziej, niemowlecg
chorobe watroby. U pacjentow stwierdzano takze zwezajgce sie ku opuszkom palce.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych Tetrasomy 16p12.1p12.3
Tetrasomia 16p12.1p12.3
Tetrasomia 16p12.1-p12.3
Trip(16)(p12.1p12.3)
Trip(16)(p12.1p12.3)
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