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.. Zespot Meachama

Orpha number: ORPHA3097

STRESZCZENIE

*Definicja choroby:

Zespot Meachama charakteryzuje sie mnogimi malformacjami, w tym wrodzonymi
nieprawidtowosciami przepony, wadami narzadow ptciowych i uktadu krazenia.

*Epidemiologia:

Na Swiecie opisano nie wiecej niz 15 pacjentéw z tym zespotem.

*QOpis kliniczny:

U osbéb z kariotypem 46,XY obecne sg niezréznicowane lub Zenskie zewnetrzne narzady
piciowe. Nieprawidtowosci narzadow ptciowych sg rézne i mogg obejmowaé podwdjng pochwe
lub przegrody pochwy, brak macicy, nieprawidtowe meskie gonady wspoétwystepujace z
zehskimi narzadami piciowymi lub wystepowanie nieprawidtowych wewnetrznych narzadow
piciowych zenskich. Czeste stwierdza sie ztozone wady sinicze serca, hipoplastyczne prawe

ptuco, nieprawidtowy sptyw zyt ptucnych i wady przepony. Opisano rowniez jeden przypadek
pacjenta z dysplazjg prazkowanokomorkowsg ptuc.

*Etiologia:

U niektérych pacjentéw z zespotem Meachama zidentyfikowano mutacje genu WT1. Wczesniej
mutacje w tym samym genie wykryto u pacjentéw z zespotem Denysa i Drasha (zob. to hasto).

*Rozpoznanie:

Rozpoznanie stawiane jest na podstawie obrazu klinicznego. Obecno$¢ podwdjnej pochwy
powinna skifonic¢ klinicyste do doktadnej oceny uktadu oddechowego i krgzenia.

*Diagnostyka réznicowa:
Diagnostyka réznicowa obejmuje przede wszystkim zespét Danysa i Drasha, bedacy
schorzeniem allelicznym z naktadajgcymi sie cechami klinicznymi. Pod uwage nalezy wzigé

réwniez zespot Beckwitha i Wiedemanna, zespét Simpsona, Golabiego i Behmela oraz zespot
Perlmana (zob. te hasta).
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*Leczenie:
Leczenie jest podtrzymujace.
Rokowanie:

Wszyscy opisani do tej pory pacjenci zmarli we wczesnym dziecinstwie.

Aktualizacja: Grudzien 2008
Ttumaczenie: Wrzesien 2013

Streszczenie to zostato przettumaczone dzieki wsparciu finansowemu UE ,Development of the
European portal of rare diseases and orphan drugs — Orphanet Europe”

Ten dokument jest prezentowany wytacznie w celach informacyjnych. Zawarte w nim
informacje w zadnym przypadku nie mogg zastgpi¢ fachowej opieki medycznej
wykwalifikowanych specjalistow i nie powinny byé wykorzystywane jako podstawa do
diagnozowania lub leczenia.
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