Monosomia dystalna 19p13.3
Kod Orpha: 96129 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Monosomia dystalna 19p13.3 jest rzadkg aberracjg chromosomowg, ktéra charakteryzuje
sie szerokim spektrum objawow fenotypowych, ktére zalezg od wielkosci delecji. Moze
objawiac sie wewngatrzmacicznym opo6znieniem wzrastania, brakiem prawidtowego rozwoju,
catosciowym opdznieniem rozwoju, cechami dysmorficznymi (takimi jak szerokie czoto,
cofnieta Srodkowa czes¢ twarzy, szeroki grzbiet nosa, mata zuchwa, wygtadzona rynienka
podnosowa, nisko osadzone, dysplastyczne uszy);, mogg wystepowac wrodzone wady (w tym
wady przegrody miedzyprzedsionkowej serca, wady przewodu pokarmowego, nerek i uktadu
moczowo-ptciowego, agenezja ciata modzelowatego) i inne objawy kliniczne (w tym
niedostuch, upos$ledzenie widzenia i zaburzenia odpornosci).

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad Distal deletion 19p
wrodzonych Delecja dystalna 19p
Delecja telomerowa 19p
Telomeric deletion 19p
Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
96129 - Q93.5
Kod ICD11
LD44.K1
*Zrodto
Ol’ph(]ﬁ et

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=96129
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