Chromosom pierscieniowy 16
Kod Orpha: 96178 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

Rzadki zesp6t anomalii chromosomowych, wynikajgcy z czesciowej delecji chromosomu 16,
charakteryzujacy sie przed- i pourodzeniowym opdznieniem wzrastania, znacznym
opdznieniem rozwoju, niepetnosprawnoscig intelektualng, opdznieniem mowy i dysmorfig
twarzoczaszki (np. matogtowie, hiperteloryzm, szpary powiekowe skierowane skosne w dét,
opadanie powiek, telekantus, nisko osadzone i dysmorficzne uszy, szeroka ptaska nasada
nosa, opadajgce kaciki ust, wysokie podniebienie, retrognacja). Pacjenci mogg miec takze
wrodzong za¢me, tagodnie zro$niete brwi, obnizone napiecie miesniowe i stabe kontakty
spoteczne. Opisywano rowniez wrodzone wady serca (np. ubytek przegrody
miedzykomorowej, przetrwaty przewdd tetniczy).

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad Ring 16
wrodzonych Ring chromosome 16
Ring 16
Ring chromosome 16
Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
96178 - Q93.2
Kod ICD11
*Zrodto
orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=96178
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