Opis choroby *
Definicja

*Tetraploidia to niezwykle rzadka aberracja chromosomowa, poliploidia. Osoba dotknieta
chorobg posiada cztery kopie kazdego chromosomu zamiast dwoch, co daje w sumie 92
chromosomy w kazdej komorce. Fenotyp jest ciezki z licznymi wadami wrodzonymi, w tym z
wadami osrodkowego uktadu nerwowego, oczu, serca, nerek i/lub narzgddéw ptciowych oraz
wadami koniczyn. U wiekszosci pacjentédw wystepuje ciezkie opdznienie wzrastania
wewngtrzmacicznego, hipotonia, brak prawidtowego rozwoju i jego opdznienie. Tetraploidia
zwykle prowadzi do poronienia.
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