Chromosom pierscieniowy 13
Kod Orpha: 96176 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

Rzadka anomalia dotyczgca chromosomu 13 o bardzo zmiennym fenotypie (od tagodnego do
ciezkiego), charakteryzujaca sie gtéwnie opdznieniem wzrastania wewngtrzmacicznego,
opdznieniem rozwoju, niskim wzrostem, uposledzeniem umystowym w stopniu
umiarkowanym lub ciezkim, matogtowiem, dysmorfig twarzy (tj. szpary powiekowe
skierowane do gory, hiperteloryzm, nieprawidtowe uszy, szeroka nasada nosa, wysoko
wysklepione podniebienie, matozuchwie, mate usta i cienkie wargi), wadami dtoni i stop oraz
wadami narzgdow ptciowych. Dodatkowe zgtaszano problemy behawioralne, zaburzenia
stuchu i mowy, wrodzone wady serca, wady rozwojowe mozgu i atrezje odbytu.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Zespot wad Ring 13
wrodzonych Ring chromosome 13
Ring 13
Ring chromosome 13
Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
Kod ICD11
*Zr6dto
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=96176
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