Opis choroby *
Definicja

Rzadka, Smiertelna, wrodzona wada, ktéra moze reprezentowac najciezszg postac¢ dysgenezji
kaudalnej i charakteryzuje sie zrosnieciem 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, kosci
krzyzowej i kregostupa, wady wewnetrznych i zewnetrznych narzgddéw ptciowych, agenezje nerek,
brak pecherza moczowego, zarosniecie odbytnicy/odbytu. Wiekszos¢ dzieci dotknietych chorobg
rodzi sie martwa, umiera w trakcie porodu lub wkrotce po nim. Sirenomelie mozna klasyfikowac
na podstawie fenotypdw wad rozwojowych konczyn. Ze wzgledu na podobienstwo dyskutowane
jest rozrdznienie miedzy sirenomelig a zespotem regresji kaudalnej, rodzinng dysgenezjg
kaudalng oraz VACTERL.inf brsup inf brsup
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