Spektrum oczno-uszno-kregowe z defektem kosci
promieniowej
Kod Orpha: 2549 Kod OMIM: 141400

Opis choroby *

Definicja

Rzadkie zaburzenie rozwoju tukdw skrzelowych i zawigzkdw konczyn, charakteryzujgce sie
jedno- lub obustronnymi wadami rozwojowymi twarzoczaszki r6znego stopnia oraz wadami
strony promieniowej konczyn gérnych, ktére wigzg sie z wybitnie zmiennym obrazem
fenotypowym. Cechy charakterystyczne to niska masa ciata po urodzeniu, niski wzrost, wady
kregow, niedostuch i dysmorfia twarzy (m.in. asymetria twarzy, wady rozwojowe ucha
zewnetrznego, sSrodkowego i wewnetrznego, rozszczepy ustno-twarzowe i niedorozwoj
zuchwy). Cechy te sg niezmiennie powigzane z wadami strony promieniowej koriczyn
gornych, takimi jak polidaktylia przedosiowa, hipoplazja/agenezja kciuka i/lub kosci
promieniowej lub kciuk tréjpaliczkowy. Zgtaszano réwniez zajecie serca, ptuc, nerek i
osrodkowego uktadu nerwowego.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad Hemifacial microsomia-radial defects
wrodzonych syndrome
Potowicza mikrosomia twarzy - wady kosci
promieniowej
Zespo6t Moeschlerai Clarrena
Moeschler-Clarren syndrome
Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
2549 141400 Q75.8
Kod ICD11
LD2F.16
*Zr6dio
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=2549

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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