Oto-Palato-Digitales-Syndrom

Erklarung:
Trichterbrust / Kielbrust mit Horverlust, Gaumenspalte, Skelettfehlbildungen, Hand-

/Zehenfehlbildungen, Gesichtsanomalien, Minderwuchs, Huftfehlbildungen,
Schadelfehlbildungen, Spina bifida. Es Typ | (leichte Verlaufsform) und Typ Il (schwere
Verlaufsform)

Ursache:
Beide Typen werden durch Mutationen im FLNA-Gen verursacht, das fur das Protein Filamin
A (Zytoskelett) verantwortlich ist

Vererbbarkeit:
X-chromosomal dominant vererbt, &hnlich wie Trisomie 18

Kombination mit anderen Organfehlbildungen:
Gesicht, Skelett, Hand/Fuf3, Wirbelsaule, Hiiften, Schadel, Rickenmark, Wachstum

Oto-Palato-Digitales-Syndrom mit weiteren Organveranderungen
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