Zespot osteolizy koncowych paliczkow, zmian
przypominajacych keloid i przedwczesnego
starzenia
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Opis choroby *

Definicja

*Zespot osteolizy koncowych paliczkédw, zmian przypominajgcych keloid i przedwczesnego
starzenia jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym zespotem progeroidalnym, ktory
charakteryzuje sie przedwczesnym starzeniem (lipoatrofia, cienka, przezroczysta skoéra,
rzadkie, cienkie wtosy i zanik miesni szkieletowych), op6znionym wyrzynaniem sie zebow,
zmianami skérnymi przypominajgcymi bliznowce w miejscach narazonych na ucisk i
nieprawidtowosciami uktadu szkieletowego, w tym wyrazng osteolizg dystalnych paliczkow,
brachydaktylig z matymi dtoniami i stopami, kifoskoliozg, osteopenig i postepujgcymi
przykurczami stawoéw palcoéw dtoni i stop. Obserwuje sie takze Sciericzenie sklepienia czaszki,
opOznione zarastanie ciemigczka przedniego, ptaska potylice, ptytkie oczodoty, niedorozwd;
kosci jarzmowych i waski nos.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Premature aging syndrome, Penttinen type
Zespot przedwczesnego starzenia, typ
Penttinena
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=363665

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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