Opis choroby *
Definicja

Rzadka tetrogenna embriofetopatia spowodowana ekspozycjg na izotretynoine, doustng
syntetyczng pochodng witaminy A, ktora jest stosowana w leczeniu ciezkiego, opornego tradziku
torbielowatego. Narazenie na izotretynoine w pierwszym trymestrze cigzy wigzato sie ze
zwiekszonym ryzykiem samoistnych poronien i ciezkich wad wrodzonych, w tym powaznych wad
twarzoczaszki (matogtowie, asymetryczna twarz z ptaczliwym wyrazem, matoocze,
nieprawidtowosci rozwojowe ucha zewnetrznego, hiperteloryzm oczny), wad uktadu sercowo-
naczyniowego (wady stozka i pnia tetniczego, nieprawidtowosci tuku aorty) oraz osrodkowego
uktadu nerwowego (wodogtowie, matogtowie, bezmdzgowie, malformacja Dandy'ego-Walkera,
deficyty poznawcze) i aplazji grasicy.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych Isotretinoin embryopathy
Embriopatia izotretynoinowa
Embriopatia kwasu retinoidowego
Embriopatia retinoidowa
Retinoic acid embryopathy
Retinoids embryopathy

Kod ORPHA Kod OMIM

Kod ICD10
Kod ICD11
LD2F.0Y
*7rédo

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=2305

