Niepetnosprawnosc intelektualna sprzezona z
chromosomem X - zespot czaszkowo-twarzowo-
szkieletowy

Kod Orpha: 163979 Kod OMIM: 300712

Opis choroby *

Definicja

*Niepetnosprawnosc intelektualna sprzezona z chromosomem X - zespét czaszkowo-
twarzowo-szkieletowy jest rzadkim, dziedzicznym zespotem z niepetnosprawnoscia
intelektualng, ktéry charakteryzuje sie nieprawidtowosciami w obrebie twarzoczaszki i
szkieletu w potgczeniu z tagodng niepetnosprawnoscia intelektualng u dziewczynek i wczesng
Smiertelnos$cig postnatalng u chtopcdw. Oprécz tagodnych zaburzen poznawczych u
dziewczynek wystepuje matogtowie, niski wzrost, objawy szkieletowe i dodatkowy zakret kory
mozgowej ptata skroniowego. U ptci meskiej opisywano wystepowanie wewngtrzmacicznego
zaburzenia wzrastania oraz wady serca i uktadu moczowo-ptciowego.

Dane

Klasyfikacja
Choroba

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
163979 300712 Q87.8

Kod ICD11
LD90

*7rddio

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=163979
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