Tetrasomia 9p
Kod Orpha: 3310 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Tetrasomia 9p jest rzadkg aberracjg chromosomowg dotyczgcg autosomu, ktora
charakteryzuje sie op6znieniem wzrostu przed i po urodzeniu, opéznieniem
psychoruchowym, tagodng lub umiarkowang niepetnosprawnoscig intelektualng, obnizeniem
napiecia, matogtowiem, cechami dysmorfii (hiperteloryzm oczu, nisko osadzone,
znieksztatcone uszy, bulwiasty/dziobiasty nos, mikroretrognacja, zapadniecie gatek
ocznych/matoocze, zmarszczki nakgtne, zez). Opisywano takze rozszczep wargi/podniebienia,
nieprawidtowosci uktadu szkieletowego (niedorozwdéj paznokci/niedorozwdj dystalnych
paliczkow, niski wzrost, krotka szyja, przykurcze), wrodzone wady serca, wady nerek i uktadu
moczowo-ptciowego (niedorozwdj nerek, niedorozwdj narzgddw ptciowych, wnetrostwo).
Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad Isochromosome 9p
wrodzonych lzochromosom 9p

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
3310 ; Q99.8

Kod ICD11
LD7Y

*7rddio

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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