Opis choroby *
Definicja

Zespot Peters-plus to wady rozwojowe oka, dziedziczone w sposdb autosomalny recesywny,
charakteryzujace sie zmiennym fenotypem, w tym anomalig Petersa oraz innymi anomaliami
przedniej komory oka, krétkimi konczynami i nieprawidtowg ich budowg (tzn. rizomelig i
brachydaktylig), charakterystycznymi rysami twarzy (gérna warga w ksztatcie tuku Kupidyna,
krotkie szpary powiekowe), rozszczepem wargi/podniebienia oraz tagodnym do ciezkiego
opodznienie w rozwoju/ niepetnosprawnoscig intelektualng. Inne nieprawidtowosci opisywane u
niektorych pacjentéw obejmujg wrodzone wady serca (tzn. niedorozwdj lewego serca, brak zyty
ptucnej prawej, dwuptatkowg zastawke pnia ptucnego), anomalie uktadu moczowo-ptciowego
(wodonercze, niedorozwdj nerek, zdwojenie nerek i moczowodoéw, dysplazja wielotorbielowata
nerek, torbielowatos¢ ktebuszkéw nerkowych) oraz wrodzong niedoczynnosc¢ tarczycy.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych Krause-Kivlin syndrome
Anomalia Petersa z kartowatoscig krétkich
konczyn
Zespot Krause'a i Kivlina
Zespot Krause'a, van Schoonevelda i Kivlina
Krause-van Schooneveld-Kivlin syndrome
Peters anomaly with short limb dwarfism
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LD21.Y
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