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.. Zespot C

Orpha number: 1308

Definicja choroby:
Zespot C jest rzadkim zespotem mnogich wad wrodzonych/niepetnosprawnosci intelektualnej,
charakteryzujagcym sie trigonocefalig oraz synostozg szwu czotowego, dysmorfig twarzy, krétka szyja,

anomaliami szkieletowymi oraz zmiennym stopniem niepetnosprawnosci intelektualne;.

Epidemiologia:
Czestos$¢ wystepowania zostata oszacowana na poziomie miedzy 1/800 000 a 1/1 000 000. Dotychczas

opisano mniej niz 60 przypadkow.

Opis kliniczny:

Zespot C jest wrodzonym zaburzeniem, charakteryzujacym sie trigonocefalia, dysmorfig twarzoczaszki -
skosnogorne ustawienie szpar powiek, zmarszczki nakatne, zez, ptaska i szeroka nasada nosa z
krotka/grubg przegroda nosowg i kolumienka, ptaska rynienka podnosowa, waska czerwien wargowa,
mikrognacja, wysoko wysklepione podniebienie, wedzidetka dzigstowo-policzkowe, anomalie uszu wraz z
naczyniakiem okolicy czotowej. Czasem wystepuje rozszczep podniebienia (zob. to hasto). Szyja wydaje
sie krotka, jednak jest to zwigzane ze szczatkowym obrzekiem fatdu karkowego, ktéry moze byé objawem
uogdlnionego obrzeku. Wady szkieletu obejmujg skrécenie rizomeliczne konczyn i akromelie, przeprosty
stawow tokciowych, polidaktylie (zwykle pozaosiowa), syndaktylie (zob. te hasfa) palcow stép, dotek
skorny w okolicy krzyzowej oraz deformacje klatki piersiowej. Niepetnosprawnos¢ intelektualna moze byc¢
znaczna, ale u kilku pacjentdw opisano takze normalny iloraz inteligencji (1Q). Odnotowano réwniez
napady drgawkowe i hipotonie noworodkéw. Mozliwe dodatkowe anomalie to wady wrodzone serca (50%
przypadkow, ubytek przegrody miedzykomorowej i miedzyprzedsionkowa, tetralogia Fallota, zespét
Eisenmengera), przepuklina (szczegélnie przepuklina przeponowa), wady rozwojowe nerek (jednostronna
agenezja nerek, nerka dysplastyczna wielotorbielowata lub nerka podkowiasta) (zob. te hasta), anomalie

narzgdéw piciowych (powiekszona techtaczka, maly penis) oraz zwezenie odbytu. Okotoporodowa

Smiertelno$¢ wynosi okoto 50%.

Etiologia:

Etiologia zespotu C pozostaje nie znana.

Poradnictwo genetyczne:
Chociaz wiekszos¢ pacjentdow zostata zgtoszona sporadycznie, opisano rzadkie przypadki rodzinnego

wystepowania zespotu. Doniesienia o ponownym wystapieniu choroby u rodzenstwa zdrowych rodzicow
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sugeruje, ze przypadki rodzinne mogg byé spowodowane germinalng mozaikowatoscig. Poniewaz
odnotowano ponowne wystgpienie choroby u rodzenstwa, nalezy monitorowac kolejne cigze w rodzinach

z tym zespotem.
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Ten dokument jest prezentowany wytagcznie w celach informacyjnych. Zawarte w nim informacje w
zadnym przypadku nie mogq zastgpi¢ fachowej opieki medycznej wykwalifikowanych specjalistow
i nie powinny by¢ wykorzystywane jako podstawa do diagnozowania lub leczenia.
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