Dysplazja kregowo-nasadowo-przynasadowa typu
Isidora
Kod Orpha: 370015 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Dysplazja kregowo-nasadowo-przynasadowa typu Isidora jest rzadkg pierwotng dysplazjg
kostng, ktéra charakteryzuje sie prawidtowg dtugoscig urodzeniowg z wczesnym zaburzeniem
wzrastania po urodzeniu, co skutkuje ciezkim nieproporcjonalnie niskim wzrostem (z krotkim
tutowiem i krotkimi koriczynami), znaczng szpotawoscia kolan, przykurczami zgieciowymi
bioder i hiperlordozg ledzwiowga. W badaniu radiologicznym widoczne sg sptaszczone kregi z
centralnym wgtebieniem blaszek granicznych trzonéw kregdw, postepujace i ciezkie
nieprawidtowosci nasad i przynasad, ktére dotyczg gtéwnie koriczyn dolnych i obejmuja
bardzo mate, nieregularne nasady blizsze kosci udowych i kolan, znaczna szpotawos¢ bioder,
opdznione kostnienie nasad blizszych kosci udowej oraz nieregularne dystalne przynasady
kosci udowych i blizsze przynasady kosci piszczelowych.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba SEMDIST
Spondyloepimetaphyseal dysplasia with
severe short stature

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10

370015 - Q77.8

Kod ICD11

*Zr6dio

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=370015

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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