Zespot holoprozencefalii i dysgenezji ogonowej
Kod Orpha: 2165 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Zespot holoprozencefalii i dysgenezji ogonowej (kaudalnej) jest zespotem wad rozwojowych
osrodkowego uktadu nerwowego, ktéry charakteryzuje sie holoprozencefalig z matogtowiem,
nieprawidtowosciami strukturalnymi oczu (hipoteloryzm, cyklopia, wytrzeszcz), wadami nosa
(pojedyncze nozdrze lub brak nosa) oraz rozszczepem wargi/podniebienia, z towarzyszgcymi
objawami regresji kaudalnej (agenezja kosci krzyzowej, czeSciowe lub catkowite zrosniecie
koriczyn dolnych - sirenomelia z brakiem zewnetrznych narzgdéw ptciowych).
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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