Monosomia 13q14
Kod Orpha: 1587 Kod OMIM: 613884

Opis choroby *

Definicja

*Monosomia 13g14 jest rzadka aberracjg chromosomowag, polegajacg na czesciowej delecji
dtugiego ramienia chromosomu 13. Charakteryzuje sie opdznieniem rozwoju, zmiennym
stopniem niepetnosprawnosci intelektualnej i dysmorfig twarzoczaszki
(matogtowie/dtugogtowie, wysokie i szerokie czoto, wyraznie zaznaczone brwi, grube,
odstajgce ptatki uszne, krotki nos z szerokim grzbietem i bulwiastym czubkiem, wydatna
rynienka, duze usta z cienkg gérng wargg i grubg, wywinietg dolng wargg); moze wystgpic
siatkdwczak. Opisywano takze duzg mase urodzeniowg, wielkogtowie, szyszyniak,
powiekszenie watroby, przepukline pachwinowg i wnetrostwo.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Zespot wad Del(13)(q14)
wrodzonych Del(13)(q14)
Zespot delecji 1314
Deletion 13914
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
1587 613884 Q93.5
Kod ICD11
LD44.D
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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