Monosomia nietelomerowa 12q
Kod Orpha: 96160 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Monosomia nietelomerowa 12q jest czesciowg monosomig autosomalng, ktora
charakteryzuje sie zmienng kombinacjg op6znienia rozwoju, niepetnosprawnosci
intelektualnej, nieprawidtowosci ektodermalnych, wad uktadu moczowo-ptciowego i drobnych
wad serca oraz szczegblnych cech dysmorficznych (wydatne czoto i nisko osadzone uszy).
Specyficzna kombinacja objawdw zalezy od rozmiaru delecji i lokalizacji punktéw ztaman
regionow, ktore ulegty delecji.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad Non-distal deletion 12q

wrodzonych Delecja interstycjalna 12q
Monosomia nietelomerowa 12q
Non-telomeric monosomy 12q
Nietelomerowa delecja 12q

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10

96160 - Q93.5

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=96160
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