Opis choroby *
Definicja

*Autosomalny recesywny zesp6t luznej skory typu 2B jest rzadka, dziedziczng wadg rozwojowg z
zajeciem tkanki tgcznej, ktora charakteryzuje sie luzng skérg o zré6znicowanym stopniu nasilenia,
zahamowaniem wzrastania wewngatrzmacicznego, wrodzonym zwichnieciem stawow biodrowych i
nadmierng ruchomoscig stawdw, pomarszczong skoérg, szczegolnie grzbietu dtoni i stop oraz
progeroidalnymi rysami twarzy. Czesto wystepuje obnizone napiecie miesniowej, opdznienie
rozwoju i niepetnosprawnos¢ intelektualna. Ponadto opisywano wystepowanie za¢my, zmetnienia
rogowki, kostki szwow czaszki (ang. wormian bones), lipodystrofie i osteopenie.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba ARCL2, progeroid type
ARCL2, typ progeroidalny
ARCL2B
Autosomalna recesywna luzna skéra typu 2, typ
progeroidalny
ARCL2B
Autosomal recessive cutis laxa type 2, progeroid
type
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