Opis choroby *
Definicja

Postepujaca heteroplazja kostna (Progressive osseus heteroplasia - POH) to rzadka, genetyczna
choroba kosci charakteryzujgca sie postepujacym tworzeniem sie tkanki kostnej poza uktadem
szkieletowym, ktore rozpoczyna sie w skorze i postepuje obejmujgc tkanke podskoérng, a
nastepnie tkanke tgczna, miesnie i powiezi. Obraz kliniczny POH pokrywa sie z innymi chorobami
genetycznymi, do ktorych nalezy dziedziczna osteodystrofia Albrighta, rzekoma niedoczynnos¢
przytarczyc (sprawdz te terminy), pierwotny kostniak skéry ze wzgledu na powierzchowne
kostnienie heterotopowe zwigzane z dezaktywujgcymi mutacjami genu GNAS (20g13.2-q13.3),
kodujgcym biatka wigzgce nukleotydy guaninowe. POH mozna klinicznie odrézni¢ na podstawie
gteboko postepujacego kostnienia heterotopowego.

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych Familial ectopic ossification
Rodzinne kostnienie ektopowe
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