Opis choroby *
Definicja

*Chromosom pierscieniowy 1 jest aberracjg autosomu, ktéra charakteryzuje sie zréznicowanym
obrazem klinicznym, najczesciej obejmujacym znaczace zaburzenia wzrastania
wewngatrzmacicznego i postnatalnego, op6znienie rozwoju, niepetnosprawnos¢ intelektualng,
matogtowie i dysmorficzne cechy twarzy. Rzadziej wystepuje dysgenezja ciata modzelowatego,
ubytek przegrody miedzyprzedsionkowej, stopy szpotawe i klinodaktylia.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych Ring 1
Ring chromosome 1
r(1) syndrome

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
1437 ; Q93.2
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=1437

