Zespot kokonu ptodu
Kod Orpha: 465824 Kod OMIM: 613630

Opis choroby *

Definicja

*Zespot kokonu ptodu jest rzadkg, Smiertelng wadg rozwojowg powstatg podczas
embriogenezy, ktora charakteryzuje sie ciezkimi wadami ptodu, w tym dysmorfig
twarzoczaszki (nieprawidtowa torbiel w okolicy czaszki, niedorozwojem gatek ocznych,
obecnoscig dwoch otwordéw w okolicy nosa oddzielonych przegrodg nosowa, nieprawidtowym
otworem zamiast ust), przepukling pepowinowa i nieruchomymi, hipoplastycznymi
konczynami, pokrytymi nieprawidtowa, przezroczystg skérg przypominajgca btone.
Dodatkowe cechy to brak przydatkéw skérnych na zewnetrznej powierzchni konczyn, a takze
stabo rozwiniete miesnie szkieletowe oraz kosci. Opisywano powigzanie z tetralogig Fallota,
nerkami podkowiastymi, wadami przepony oraz nieprawidtowym podziatem ptatow ptuc.
Dane

Klasyfikacja
Zespo6t wad
wrodzonych

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
465824 613630 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=465824

Orphanet - interntowa baza danych dotyczacych rzadkich choréb i sierochych lekéw. ©INSERM 1999 -
Dostepna na stronie www.orphanet.pl



