Opis choroby *
Definicja

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

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych Hemifacial microsomia-radial defects syndrome
Potowicza mikrosomia twarzy - wady kosci
promieniowe;j
Zespot Moeschlera i Clarrena
Moeschler-Clarren syndrome
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