Syrenomelia
Kod Orpha: 3169 Kod OMIM: 600145

Opis choroby *

Definicja

Rzadka, Smiertelna, wrodzona wada, ktéra moze reprezentowac najciezszg posta¢ dysgenezji
kaudalnej i charakteryzuje sie zro$nieciem konczyn dolnych (jak u syreny), zawsze zwigzanym
z powaznymi wadami uktadu moczowo-ptciowego i zotgdkowo-jelitowego. Ponadto wystepuje
duza zmiennos¢ fenotypowa w uktadzie miesniowo-szkieletowym, oSrodkowym uktadzie
nerwowym, uktadzie oddechowym i krgzenia oraz zestawie wad. Czesto opisywano wady
miednicy, kosSci krzyzowej i kregostupa, wady wewnetrznych i zewnetrznych narzgdéw
ptciowych, agenezje nerek, brak pecherza moczowego, zaro$niecie odbytnicy/odbytu.
Wiekszos¢ dzieci dotknietych chorobg rodzi sie martwa, umiera w trakcie porodu lub wkrétce
po nim. Sirenomelie mozna klasyfikowa¢ na podstawie fenotypow wad rozwojowych koriczyn.
Ze wzgledu na podobienstwo dyskutowane jest rozréznienie miedzy sirenomelig a zespotem
regresji kaudalnej, rodzinng dysgenezjg kaudalng oraz VACTERL.inf brsup inf brsup

Dane

Klasyfikacja
Zespo6t wad
wrodzonych

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
3169 600145 Q87.2
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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=3169
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