Opis choroby *
Definicja

Rzadki zespét anomalii chromosomowych o wysoce zmiennym fenotypie, charakteryzujacy sie
przed- i/lub poporodowym opdéznieniem wzrostu, niepetnosprawnoscig intelektualng, niskim
wzrostem, cechami dysmorfii (matogtowie, trojkatna twarz, wydatne czoto, hiperteloryzm, wady
uszu, szeroka nasada nosa, wysoko wysklepione podniebienie, matozuchwie), wady dtoni i stép
(np. brachydaktylia, klinodaktylia, syndaktylia) oraz liczne zmiany z przebarwieniowe i/lub
odbarwieniowe. W zespole o ciezkim przebiegu moga wystapi¢ wady serca i/lub nerek. Zgtaszano
takze obnizone napiecie miesniowe, opdznienie mowy, stope konsko-szpotawg i wady narzgdow
ptciowych (wnetrostwo i spodziectwo).

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych Ring 15
Ring chromosome 15
Ring 15
Ring chromosome 15
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