Ptaska twarz - mikrostomia - wady uszu
Kod Orpha: 1968 Kod OMIM: 182150

Opis choroby *

Definicja

*Ptaska twarz - mikrostomia - wady uszu jest rzadkim, genetycznie uuwarunkowanym
zespotem mnogich wad wrodzonych/zespotem dysmorficznym, ktéry charakteryzuje sie
dysmorficznymi cechami twarzy: wysokim czotem, wydtuzong i sptaszczong srodkowa czescig
twarzy, tukowatymi i rzadkimi brwiami, krétkimi szparami powiekowymi, telekantusem,
dtugim nosem z hipoplastycznymi nozdrzami, dtugg rynienkg podnosowg, wysokim i waskim
podniebieniem oraz mikrostomig ze skierowanymi ku dotowi kgcikami ust. Uszy sg
charakterystycznie znieksztatcone, duze, nisko osadzone i skierowane do tytu; towarzyszy
mowa nosowa. Od 1994 roku w literaturze nie byto nowych opiséw.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespot wad Blepharophimosis-telecanthus-microstomia

wrodzonych syndrome
Zesp6t Simosa'a, Penchaszadeha i Bustosa
Zwezenie szpary powiekowej - telekantus -
mikrostomia
Simosa craniofacial syndrome
Simosa-Penchaszadeh-Bustos syndrome

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10

1968 182150 Q87.0

Kod ICD11

*Zr6dio

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=1968

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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