Chondrodysplazja z przemieszczeniem stawow, typ
gPAPP
Kod Orpha: 280586 Kod OMIM: 614078

Opis choroby *

Definicja

*Chondrodysplazja ze zwichnieciami stawdw, typ gPAPP, jest rzadkg, genetycznie
uwarunkowang, pierwotng dysplazjg kostng, ktéra charakteryzuje sie nieproporcjonalnie
niskim wzrostem, obserwowanym juz w okresie prenatalnym, skréceniem konczyn,
wrodzonymi zwichnieciami stawdw, mikrognacjg, rozszczepem podniebienia tylnego,
brachydaktylig, skréceniem kosci Srédrecza i nieregularnymi rozmiarami nasad kosci
$rodrecza, dodatkowymi punktami kostnienia kosci nadgarstka i dysmorficznymi cechami
twarzy. Ponadto opisywano niedostuch i tagodne opo6znienie rozwoju psychoruchowego.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespot wad gPAPP deficiency

wrodzonych Niedobér gPAPP

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
280586 614078 MS85.0
Kod ICD11

*Zr6dto

orphcm et

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=280586
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