Zalezny od KLHL7 zespot podobny do Bohring-Opitz
Kod Orpha: 603689 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

Rzadki zesp6t wielu wad wrodzonych, ktory charakteryzuje sie kilkoma typowymi cechami
klinicznymi zespotu Bohringa-Opitza, takimi jak opdznienie wzrostu wewngtrzmacicznego,
dysmorfia twarzy, matogtowie, powazne trudnosci w karmieniu, przykurcze stawow,
niepetnosprawnos¢ intelektualna i utozenie konczyn gérnych jak w zespole BOS. Bardzo
rzadko natomiast opisywano trygonocefalie, synophrys (zrosniecie brwi), wysokg
krotkowzrocznosc i cykliczne wymioty.

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad KLHL7-related BOS-like syndrome
wrodzonych KLHL7-related BOS-like syndrome

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
603689 ; Q87.8

Kod ICD11

*7rddto

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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