Zespot rizomeliczny, typu Urbacha
Kod Orpha: 3098 Kod OMIM: 268250

Opis choroby *

Definicja

*Zespot rizomeliczny typu Urbacha, jest rzadka, pierwotng dysplazjg kostng, ktéra
charakteryzuje sie skrocenie proksymalnych odcinkéw koriczyn goérnych i innymi anomaliami
szkieletowymi (np. niski wzrost, zwichniecie stawdw biodrowych, nieprawidtowy kciuk z
rozszczepem dystalnego paliczka), dysmorfig twarzoczaszki (np. matogtowie, duze ciemie
przednie, delikatne i rzadkie owtosienie gtowy, zapadniety grzbiet nosa, wysokie podniebienie,
matozuchwie, krétka szyja), wrodzonymi wadami serca (np. zwezenie tetnicy ptucnej),
opo6znionym rozwojem psychoruchowym i tagodnymi przykurczami tokci. W badaniu
radiologicznym mozna zaobserwowac poszerzone nasady, ptaskie kregi i/lub wady palcéw.
Dane

Klasyfikacja
Zespot wad
wrodzonych

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
3098 268250 Q87.1

Kod ICD11
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orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=3098
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