Opis choroby *
Definicja

*Chromosom pierscieniowy 12 jest rzadkg aberracjg chromosomowg o wysoce zmiennym
fenotypie, ktéra charakteryzuje sie gtéwnie op6znieniem wzrastania po urodzeniu, zmiennym
stopniem opdzZnienia rozwoju i niepetnosprawnoscig intelektualng, matogtowiem i dysmorfig
twarzy (zmarszczki nakatne, nisko osadzone, kubkowate uszy, wydatny nos z ptaskim grzbietem,
wysokie podniebienie, mikrognacja). Opisywano rowniez wystepowanie nieprawidtowosci uktadu
kostnego (szewska klatka piersiowa, klinodaktylia), wrodzonych wad serca, wnetrostwa, plam
kawowych na skorze i padaczki.

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych Ring 12
Ring chromosome 12

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
1439 - Q93.2
Kod ICD11
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=1439

