Opis choroby *
Definicja

*Zespot Hartsfielda, Bixlera i Demyera to rzadka, genetycznie uwarunkowana wada rozwojowa
powstajgca podczas wczesnych etapoéw embriogenezy, ktéra charakteryzuje sie asocjacja réznego
stopnia holoprozencefalii i jedno- lub obustronnej ektrodaktylii dtoni i/lub stép. Dodatkowe,
zmiennie wystepujgce objawy obejmujg dysmorfie twarzy (hiperteloryzm, krétki bulwiasty nos,
dtuga rynienka podnosowa, dysplastyczne/nisko osadzone uszy, rozszczep wargi i podniebienia,
warga gérna o namiotowatym ksztatcie), inne wady rozwojowe mézgu (agenezja ciata
modzelowatego, brak przegrody przezroczystej, brak opuszki/drég wechowych, hipoplazja
robaka), zaburzenia endokrynologiczne zwigzane z dysfunkcjg przysadki mézgowej (np. moczoéwka
prosta osrodkowa, hipogonadyzm hipogonadotropowy) oraz dysfunkcjg podwzgorza.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych Holoprosencephaly-ectrodactyly-cleft lip/palate
syndrome
Holoprozencefalia - ektrodaktylia - rozszczep
wargi i podniebienia
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