Cholestaza - retinopatia barwnikowa - rozszczep
podniebienia
Kod Orpha: 1415 Kod OMIM: 301068

Opis choroby *

Definicja

Rzadki zespdt mnogich wrodzonych wad rozwojowych, charakteryzujgcy sie wspétistnieniem
rozszczepu wargi i podniebienia, retinopatii barwnikowej o niejednolitym charakterze (zmiany
o ksztatcie kociej tapy), obturacyjnej choroby watroby (cholestaza, nadci$nienie wrotne itp.)
oraz obturacyjnej choroby nerek (ektopowe uj$cie moczowododw, zwezenia, refluks
pecherzowo-moczowodowy i wodonercze). Zgtaszano réwniez zajecie uktadu pokarmowego
(nieprawidtowy zwrot jelit, refluks zotgdkowo-przetykowy itp.) oraz serca (koarktacja aorty,
zwezenie tetnicy ptucnej itp.). Dyskutowane jest naktadanie z zespotem Kabuki.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad Hardikar syndrome

wrodzonych Zespot Hardikara

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
1415 301068 Q87.8

Kod ICD11

*Zr6dto

orphcm et

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=1415
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