Dysplazja czaszki i kresomozgowia
Kod Orpha: 1528 Kod OMIM: 218670

Opis choroby *

Definicja

*Dysplazja czaszki i kresomozgowia jest niezwykle rzadka, genetycznie uwarunkowang wadg
rozwojowg powstatg podczas embriogenezy, ktéra charakteryzuje sie kraniosynostozg z
czotowgq przepukling mdézgowsg i roznymi dodatkowymi wadami mozgu (ciezkie wodogtowie,
agenezja ciata modzelowatego, lizencefalia - bezzakretowos¢ i polimikrogyria -
drobnozakretowos¢, torbiele migzszu, dysplazja przegrodowo-oczna), bedgcymi przyczyng
powaznej dysfunkcji mézgu, drgawek i znacznego opo6znienia psychoruchowego. Od 1983
roku w literaturze nie pojawity sie nowe opisy tej dysplazji.

Dane

Klasyfikacja
Zespo6t wad
wrodzonych

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
1528 218670 Q04.3

Kod ICD11
LD20.1

*7rddio

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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