Interstycjalna trisomia 10q
Kod Orpha: 1695 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*|nsterstycjalna trisomia 10q jest rzadkg aberracjg chromosomowg, ktéra polega na
czesciowej duplikacji dtugiego ramienia chromosomu 10. Charakteryzuje sie tagodnym lub
umiarkowanym opdznieniem rozwoju, postnatalnym opdznieniem wzrastania, osrodkowg
hipotonig, dysmorfig twarzoczaszki (matogtowie, wydatne czoto, ptaskie, grube obrgbki uszu,
gteboko osadzone, mate oczy, zmarszczki nakatne, zadarty nos, tukowaty ksztatt ust, wysokie
podniebienie, mikrognacja), wadami oczu (szczelina teczéwki, dysplazja siatkéwki, zez),
dtugimi, smuktymi konczynami oraz wadami uktadu szkieletowego i palcéw (skolioza,
wielopalczastos¢/palcozrosty). Dodatkowe opisywano wady serca (wada przegrody
miedzykomorowej), atrezje odbytu i wnetrostwo.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespot wad Interstycjalna duplikacja 10q

wrodzonych Nietelomerowa trisomia 10q
Non-telomeric trisomy 10q
Nietelomerowa duplikacja 10q
Non-distal trisomy 10q

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10

1695 - Q92.3

Kod ICD11

*7rddio

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=1695

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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