Opis choroby *
Definicja

*Dystalna trisomia 14q jest rzadka, czesciowa duplikacjg dtugiego ramienia chromosomu 14, ktéra
charakteryzuje sie zréznicowanym obrazem klinicznym, najczesciej obejmujacym opdznienie
wzrastania i niskg mase urodzeniowg, hipotonie, op6znienie rozwoju, niepetnosprawnos¢
intelektualng, niski wzrost, matogtowie, dysmorfie twarzy (wypukte czoto, hiperteloryzm, bulwiasty
nos, matozuchwie, rzadkie wtosy i brwi), wrodzone wady serca, spastycznos¢ i wygérowane
odruchy.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych Dystalna duplikacja 14q
Telomerowa duplikacja 14q
Trisomia 14qter
Telomeric duplication 14q
Trisomy 14qter

Kod ORPHA Kod OMIM

Kod ICD10
Kod ICD11
*7rédto

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=1705

