Opis choroby *

Definicja

*Matczyna jednorodzicielska disomia chromosomu 21 jest jednorodzicielskg disomig pochodzenia
matczynego, ktdra nie wydaje sie mie¢ niekorzystnego wptywu na fenotyp. Istnieje mozliwos¢
wystgpienia homozygotycznej mutacji patogennej, odpowiedzialnej za chorobe recesywng, ktérej
nosicielka jest matka, a okreslony fenotyp zalezy od choroby genetyczne;.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych UPD(21)mat
UPD(21)mat
96187 - Q99.8
Kod ICD11
LD45.0
*Zr6dto

orphanet
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