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Opis choroby *

Definicja

*Zespot Pierpont jest rzadkim zaburzeniem tkanki podskornej charakteryzujacym sie po
porodzie hipotonig osiowg, przedtuzonymi trudnosciami w karmieniu, umiarkowanym do
ciezkiego globalnym opdznieniem rozwoju, napadami padaczkowymi (w szczegolnosci
napadami typu absence), wyniostosciami ptodowymi na opuszkach palcow,
charakterystycznymi poduszeczkami ttuszczowymi na powierzchni podeszwy, gtebokimi
bruzdami na dtoniach oraz stopach. Dodatkowo wystepujg odrebne/charakterystyczne cechy
twarzoczaszki, zwtaszcza szeroka twarz z wysokim czotem, wysoka przednia linia wtosow,
waskie szpary powiekowe, ktore przy usmiechu przybierajg ksztatt potksiezyca, szeroki grzbiet
nosa i czubek nosa z zadartymi nozdrzami, nieznaczna hipoplazja srodka twarzy, dtuga,
gtadka rynienka, cienka gérna warga, mate, szeroko rozstawione zeby i ptaska
potylica/matogtowie/krotkogtowie. Z czasem poduszeczki ttuszczowe mogg stac sie mniej
widoczne i mogg zniknac.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad Plantar lipomatosis-facial dysmorphism-

wrodzonych developmental delay syndrome
Zespot ttuszczkowatosci podeszew stop,
niezwyktej twarzy i opdznionego rozwoju
Zespot ttuszczkowatosci podeszew stop,
dysmorfii twarzy i opézZnionego rozwoju
Plantar lipomatosis-unusual facies-
developmental delay syndrome

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10

487825 602342 Q87.8
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=487825

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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