Dyzostoza zuchwowo-twarzowa sprzezona z
chromosomem X
Kod Orpha: 1131 Kod OMIM: 301950

Opis choroby *

Definicja

Dyzostoza zuchwowo-twarzowa sprzezona z chromosomem X jest niezwykle rzadkim
zespotem wad wrodzonych, ktéry cechuje matogtowie, niedorozwdj kosci jarzmowej, skosno
dolne ustawienie szpar powiekowych, wysoko wysklepione podniebienie, wyraznie nisko
osadzone i odstajgce uszy, mikrognatia, niski wzrost, obustronne uposledzenie stuchu oraz
niepetnosprawnos¢ intelektualna. Zdarzaty sie dodatkowe cechy, takie jak obustronne
wnetrostwo, anomalie zastawek serca, asymetria ciata i klatka piersiowa lejkowata.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespot wad Mandibulofacial dysostosis, Toriello type

wrodzonych Dyzostoza zuchwowo-twarzowa sprzezona z
chromosomem X z anomaliami konczyn
Dyzostoza zuchwowo-twarzowa, typu Toriello
Zespot tuku skrzelowego sprzezonego z
chromosomem X
X-linked branchial arch syndrome
X-linked mandibulofacial dysostosis with limb
anomalies

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10

1131 301950 Q75.4

Kod ICD11

LD25.2
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=1131

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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