Rodzinna dysgeneza kaudalna
Kod Orpha: 1768 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

Rzadka, genetyczna wada rozwojowa powstata w okresie embriogenezy, ktéra charakteryzuje
réznego stopnia dysgenezjg kaudalng, dotyczgcag pojedynczej tetnicy pepowinowej lub
nieperforowanego odbytu do petnej sirenomelii, u kilku cztonkdw tej samej rodziny. Fenotyp
obejmuje agenezje odcinka ledzwiowo-krzyzowego, atrezje lub ektopie odbytu, wady uktadu
moczowo-ptciowego, elementy asocjacji VATER lub VACTERL oraz dysmorfie twarzy (ptaska
twarz, nieprawidtowe uszy, obustronne zmarszczki nakatne, obnizony grzbiet nosa,
mikrognacja). Dodatkowo opisywano wady sercowo-naczyniowe (np. ubytek poduszki
wsierdzia, hipoplazja tetnicy ptucnej) oraz szkieletu (kifoza, wady dotyczace potowy
miednicy).inf brsup inf brsup

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad Rudd-Klimek syndrome
wrodzonych Zesp6t Rudda i Klimeka

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
1768 - Q87.8

Kod ICD11

*7rddio

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=1768
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