Opis choroby *
Definicja

*Zespot Roifmana jest rzadka, genetycznie uwarunkowang dysplazjg uktadu kostnego i
odpornosciowego, ktéra charakteryzuje sie przed- i poporodowym opdznieniem wzrastania,
obnizeniem napiecia mieSniowego, niepetnosprawnoscig intelektualng od pogranicza normy do
stopnia umiarkowanego, dystrofig siatkdwki, dysplazjg kregowo-nasadowg (dysplazja nasad,
opOznienie kostnienia nasad, zmiany w obrebie kregéw) oraz wadami szkieletowymi
(brachydaktylia, klinodaktylia pigtego palca). Wystepuje takze niedobdr odpornosci humoralnej,
ktéry charakteryzuje sie brakiem zdolnosci do wytwarzania swoistych przeciwciat i niskg liczba
krazacych limfocytéw B. Towarzyszy réwniez dysmorfia twarzoczaszki, ktéra zazwyczaj obejmuje
matogtowie, hiperteloryzm, dtugie szpary powiekowe, wydatne rzesy, waski, rurkowaty, zadarty
nos z hipoplastycznymi skrzydetkami, dtugg rynienke podnosows i cienka gorna warge.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Spondyloepiphyseal dysplasia-retinal dystrophy-
immunodeficiency syndrome
Dysplazja kregowo-nasadowa - dystrofia
siatkdwki - Niedobdr odpornosci
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