Zespot malformac;ji Edinburgh
Kod Orpha: 1895 Kod OMIM: 129850

Opis choroby *

Definicja

*Zespot malformacji Edinburgh to rzadki, genetycznie uwarunkowany, letalny zespoét licznych
wad wrodzonych/zesp6t dysmorficzny, ktory charakteryzuje sie nieprawidtowym wygladem
twarzy, wodogtowiem, op6Znieniem rozwoju ruchowego i poznawczego, brakiem
prawidtowego rozwoju (trudnosci w karmieniu, wymioty, infekcje uktadu oddechowego) i
zgonem w ciggu kilku miesiecy po urodzeniu. Mogg rowniez towarzyszy¢ usta przypominajgce
pyszczek karpia, owtosienie czota, hiperbilirubinemia noworodkéw i zaawansowany wiek
kostny. Od 1991 r. nie ma nowych opiséw w literaturze.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad Typus Edinburgensis
wrodzonych Typus Edinburgensis

1895 129850 Q95.2
Kod ICD11

*Zrodio

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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