Opis choroby *
Definicja

*Zespo6t MEND to rzadki, genetycznie uwarunkowany zesp6t zaburzen biosyntezy steroli,
wystepujgcy u mezczyzn. Charakteryzuje sie objawami skornymi, w tym obecnoscig btony
przypominajacej kolodion, rybig tuskg i nieregularnymi zmianami hipopigmentacyjnymi, z
towarzyszgcymi ciezkim objawami neurologicznym (niepetnosprawnosc intelektualna, opézniony
rozwoj psychoruchowy, drgawki, wodogtowie, hipoplazja moézdzka/ciata modzelowatego,
malformacja Dandiego i Walkera, hipotonia) oraz dysmorfig twarzoczaszki (duze ciemigczko
przednie, telekantus, hiperteloryzm, matoocze, wydatny grzbiet nosa, nisko osadzone uszy,
matozuchwie, rozszczep podniebienia). Towarzyszy¢ mogg: syndaktylia (palcozrost 2 i 3 palca
stopy, polidaktylia (wielopalczastos() i kyfoza, a takze wady oczu, serca i uktadu moczowo-
ptciowego.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych Male EBP disorder with neurological defects
Zaburzenie EBP u ptci meskiej z objawami
neurologicznym
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