Dziedziczna poikilodermia stwardniajaca z
przykurczami Sciegien, miopatig i zwtoknieniem
ptuc

Kod Orpha: 221043 Kod OMIM: 615704

Opis choroby *

Definicja

*Dziedziczna poikilodermia stwardniajgca z przykurczami Sciegien, miopatig i zwtoknieniem
ptuc to rzadka, genetycznie uwarunkowana, dziedziczna poikilodermii (siateczkowata
pigmentacja skory), ktéra charakteryzuje sie poikilodermia (gtéwnie twarzy) o wczesnym
poczatku, niedokrwistoscig, nadmierng potliwoscia, przykurczami miesni i Sciegien z
wyksztatceniem stopy szpotawej, postepujgcym ostabieniem miesni w odcinakch
proksymalnych i dystalnych wszystkich kohczyn oraz postepujgcym widknieniem ptuc.
Dodatkowe objawy o zmiennym nasileniu obejmujg obejmujg tagodny obrzek limfatyczny
koriczyn, opdznienie wzrastania, zaburzenia czynnosci watroby, zewngatrzwydzielniczg
niewydolnos¢ trzustki oraz zaburzenia hematologiczne.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba POIKTMP syndrome

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
221043 615704 Q82.8

Kod ICD11

*Zrodio

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=221043

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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