Zwtoknienie watroby - torbiele nerek -
niepetnosprawnosc intelektualna
Kod Orpha: 2031 Kod OMIM: 213010

Opis choroby *

Definicja

*Zwtoknienie watroby - torbiele nerek - niepetnosprawnos¢ intelektualna jest rzadkim
zespotem niepetnosprawnosci intelektualnej, ktéry charakteryzuje sie wczesnym opd6znieniem
rozwoju z brakiem prawidtowego rozwoju, niepetnosprawnoscig intelektualng, wrodzonym
zwtoknieniem watroby, dysplazjg torbielowatg nerek i dysmorficznymi cechami twarzy
(obustronne opadanie powiek, odwr6cone nozdrza, wysokie podniebienie i matozuchwie).
Opisywano rézne dodatkowe cechy, w tym wady mézdzku, polidaktylie pozaosiowa,
syndaktylie, wady narzgddw ptciowych, przyspieszony oddech. W literaturze od 1987 roku nie
ma nowych opisow.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespot wad Thompson-Baraitser syndrome
wrodzonych Zesp6t Thompsona i Baraitsera
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
2031 213010 ]

Kod ICD11
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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