Opis choroby *
Definicja

*QOsteopetroza posrednia jest rzadka, genetycznie uwarunkowang pierwotng dysplazjg kostna,
przebiegajaca ze zwiekszong gestoscig kosci. Charakteryzuje sie podatnoscig na ztamania po
niewielkich nawet urazach, niedokrwistoscia i charakterystycznymi zmianami radiologicznymi w
uktadzie kostnym, takimi jak kregi przypominajgce sandwicza, deformacje kregéw o wygladzie
kosci w kosci (ang. bone-within-bone), przynasady kosci udowych w ksztatcie kolby Erlenmeyera i
tagodna osteoskleroza podstawy czaszki. Rzadko opisywano wady uzebienia i zaburzenia
widzenia, spowodowane przez ucisk na nerw wzrokowy.

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych Autosomal recessive intermediate osteopetrosis
Autosomalna recesywna osteopetroza posrednia
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