Dysplazja kregowo-przynasadowa sprzezona -
tukowate przedramiona - dysmorfia twarzy
Kod Orpha: 168552 Kod OMIM: 607543

Opis choroby *

Definicja

*Dysplazja kregowo-przynasadowa sprzezona - tukowate przedramiona - dysmorfia twarzy
jest rzadkg, genetycznie uwarunkowang dysplazjg kostng, ktdra charakteryzuje sie niskim
wzrostem, hiperlordozg, wypukiym brzuchem, tagodng obustronng szpotawoscig kolan,
wygietymi fukowato i skréconymi przedramionami z ograniczeniem wyprostu w stawie
tokciowym i dyskretng dysmorfig twarzy (wydatne czoto, hiperteloryzm, ptaski grzbiet nosa).
W badaniu radiologicznym widoczne jest umiarkowane sptaszczenie kregéw, z tylnym
wklinowaniem trzondw kregdéw o przednich krawedziach w ksztatcie pocisku, natomiast w
przynasadach stwierdza sie tylko nieznaczne nieprawidtowosci.

Dane

Klasyfikacja
Choroba

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
168552 607543 Q77.8

Kod ICD11

*7rddio

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=168552
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