Zespot niepetnosprawnosci intelektualnej zwigzany
z TBCK
Kod Orpha: 488632 Kod OMIM: 616900

Opis choroby *

Definicja

*Zespot niepetnosprawnosci intelektualnej zwigzany z TBCK jest rzadkim, genetycznie
uwarunkowanym zespotem z niepetnosprawnoscig intelektualng, ktéry charakteryzuje zwykle
gteboka/znaczng niepetnosprawnoscia intelektualng z brakiem mowy, ciezkg hipotonig
dzieciecg z ostabieniem lub brakiem odruchéw, wyraznie spowolnionym rozwojem ruchowym
(brak postepu poza nabyciem zdolnosci samodzielnego siadania), padaczkg o wczesnym
poczatku, zezem i postepujacym zanikiem mozgu o poczatku w okresie postnatalnym
(zmniejszenie objetosci mézgu, poszerzenie uktadu komorowego wtérne do zaniku migzszu
mozgu, dysgenezja ciata modzelowatego, nieprawidtowosci istoty biatej - od zmian
niespecyficznych po leukodystrofie). Trudnosci w potykaniu, niewydolnos¢ oddechowa,
osteoporoza i zmienna dysmorfia czaszkowo-twarzowa (w tym skosno/krétkogtowie,
zwezenie dwuskroniowe, tukowate brwi, wysoki grzbiet nosa, zadarty nos, wysokie
podniebienie, namiotowy ksztatt gérnej wargi) moga stanowi¢ dodatkowe cechy kliniczne.
Dane

Klasyfikacja
Zespot wad
wrodzonych

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
488632 616900 Q87.0

Kod ICD11
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=488632

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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