Opis choroby *
Definicja

*Dystalna monosomia 15q jest rzadkg aberracjg chromosomowa, ktéra charakteryzuje sie
zahamowaniem wzrostu w okresie pre- i posnatalnym, op6znieniem rozwoju,
niepetnosprawnoscig intelektualng o réznym stopniu ciezkosci, wadami dtoni i stop
(brachydaktylia, stopy konsko-szpotawe, hipoplazja paznokci) i tagodng dysmorfig twarzoczaszki
(matogtowie, trojkatna twarz, szeroki grzbiet nosa, mikrognacja). Opisywano réwniez limfatyczny
obrzek noworodkowy, wady serca, wrodzong aplazje skory, poszerzenie aorty wstepujacej oraz
zaburzenia ze spektrum autyzmu.inf brsup inf brsup

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych 15926 deletion syndrome
Delecja 15926
Zespot delecji 15926
Zespot dystalnej delecji 15926
Zespot telomerowej delecji 15926
Monosomy 15926
Telomeric 15q deletion syndrome
Delecja telomerowa 15q
Distal monosomy 15q

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
1596 612626 Q93.5

Kod ICD11

LD44.F

*Zrédto

orphanet
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