Zespot Smiertelnej arteriopatii z powodu niedoboru
fibuliny-4
Kod Orpha: 314718 Kod OMIM: 614437

Opis choroby *

Definicja

*Zespot Smiertelnej arteriopatii z powodu niedoboru fibuliny-4 jest rzadkim, genetycznie
uwarunkowanym schorzeniem naczyn, ktére charakteryzuje sie ciezkim tetniakowatym
rozszerzeniem, wydtuzeniem i kretym przebiegiem aorty piersiowej, jej odgatezien i tetnic
ptucnych ze zwezeniem w r6znych typowych lokalizacjach i zwykle prowadzi do zgonu w
wieku niemowlecym. Towarzyszy¢ mogg rézne objawy takie jak nadmiernie luzna skéra, dtuga
rynienka podnosowa z cienkim brzegiem czerwieni wargowej, hiperteloryzm, obwiste policzki,
arachnodaktylia (dtugie, pajgkowate palce dtoni), wiotkos¢ stawowa i deformacje klatki
piersiowej.

Dane

Klasyfikacja
Choroba

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
314718 614437 Q28.8

Kod ICD11

*7rddio

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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