
Opis choroby *

Denicja

*Brak kości promieniowej - anomalie odbytu i narządów płciowych jest rzadkim, genetycznie
uwarunkowanym zespołem wad ubytkowych kończyn, który charakteryzuje się obustronną
aplazją/hipoplazją kości promieniowej, powodującą skrócenie/brak przedramion, z
towarzyszącymi wadami odbytu i zewnętrznych narządów płciowych (spodziectwo lub zarośnięcie
odbytu). Dodatkowo opisywano wodogłowie i brak palców przedosiowo. Od 1993 roku nie ma
nowych opisów w literaturze.

Dane

Klasykacja
Zespół wad wrodzonych

Kod ORPHA
3016

Kod OMIM
312190

Kod ICD10
Q87.8

Kod ICD11
-
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=3016

