Opis choroby *
Definicja

Rzadka, sprzezona z chromosomem X, dziedziczna posta¢ mikroftalmii syndromicznej,
charakteryzujaca sie jednostronnym lub obustronnym matooczem (i/lub klinicznym bezoczem), z
colobomg lub bez, oraz licznymi objawami pozaocznymi, takimi jak matogtowie, znieksztatcone
matzowiny uszne, nieprawidtowosci zebdw (tj. nieregularny ksztatt siekaczy ), wady szkieletu
(podwodjne kciuki, syndaktylia, klinodaktylia, kamptodaktylia), wady uktadu moczowo-ptciowego
(spodziectwo, wnetrostwo, dysgenezja nerek, wodniak moczowodu) oraz niepetnosprawnosc
intelektualna od lekkiej do ciezkiej. Jest alleliczna dla dwoch zespotdéw: oczno-twarzowo-sercowo-
zebowego oraz przedwczesnego starzenia-opOznienia rozwoju-zaburzen rytmu serca.

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych Lenz microphthalmia
Mikroftalmia Lenza
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