Opis choroby *
Definicja

Rzadkie zaburzenie rozwoju ptci wystepujgce u osobnikéw 46,XY, ktére charakteryzuje sie
catkowitg dysgenezjg gonad (prawidtowe zewnetrzne zenskie narzady ptciowe, brak dojrzewania
ptciowego, pierwotny brak miesigczki i hipogonadyzm hipergonadotropowy) w potgczeniu z ciezkg
kartowatoscig z uogolniong chondrodysplazjg (klatka piersiowa w ksztatcie dzwonu, mikromelia ,
brachydaktylia). Inne zgtaszane cechy u zyjgcego rodzenstwa obejmowaty wady oczu (niedorozwdj
teczowki, krotkowzrocznos¢, coloboma tarczy nerwu wzrokowego), cechy dysmorfii (gteboko
osadzone oczy, skosne szpary powiekowe, opuchniete powieki, duze uszy i usta, tagodny
prognatyzm), niedorozwdj miesni, tagodny uposledzenie umystowe i ciezkie matogtowie z
niedorozwojem robaka mézdzku.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych Nivelon-Nivelon-Mabille syndrome
Chondrodysplazja - pseudohermafrodytyzm
Zespot Nivelona, Nivelona i Mabille'a
Chondrodysplasia-disorder of sex development

syndrome
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