Zespot Ehlersa i Danlosa z powodu niedoboru

tenascyny-X

Kod Orpha: 230839 Kod OMIM: 606408

Opis choroby *

Definicja

*Zespot Ehlersa i Danlosa z powodu niedoboru tenascyny X to jeden z podtypdw zespotu
Ehlersa i Danlosa, ktory charakteryzuje sie uogélniong nadmierng ruchomoscig stawow,
nadmierng rozciggliwoscig skéry i tatwym powstawaniem siniakéw bez blizn zanikowych. Inne
typowe objawy to deformacje stop i dtoni (piezogeniczne guzki - przepukliny ttuszczowe,
ptaskostopie, szerokie srédstopie, krotkie palce i skdra dtoni z cechami starzenia sie), silna
meczliwos¢ i objawy nerwowo-miesniowe, w tym ostabienie i bole miesni.

orphanet

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba Classical-like EDS type 1
EDS, typ podobny do klasycznego
Zespot Ehlersa i Danlosa, typ podobny do
klasycznego
Ehlers-Danlos syndrome due to tenascin-X
deficiency
clEDS type 1
Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
230839 606408 Q79.6
Kod ICD11
*Zr6dto



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=230839

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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