Dysplazja wygietych kosSci zwigzana z FGFR2
Kod Orpha: 313855 Kod OMIM: 614592

Opis choroby *

Definicja

*Dysplazja wygietych kosci zwigzana z FGFR2 jest rzadkg, genetycznie uwarunkowang
pierwotng dysplazjg kosci o Smiertelnym przebiegu, ktora charakteryzuje sie dysmorficznymi
cechami twarzoczaszki (nisko osadzone, zrotowane ku tytowi uszy, hiperteloryzm, olbrzymie
oczy, ptaska i hipoplastyczna Srodkowa czes¢ twarzy, mikrognacja), hipomineralizacjg
sklepienia czaszki, przedwczesnym zarosnieciem szwéw czaszkowych, hipoplastycznymi
obojczykami i koscig fonowg oraz wygietymi kosémi dtugimi (szczegdlnie dotyczy to kosci
udowych). Spowodowana jest przez germinalne mutacje w genie FGFR2. Mogga réwniez
towarzyszy¢: przedwczesnie wyrzynajace sie zeby u ptodu, osteopenia, hirsutyzm,
powiekszenie techtaczki, przerost dzigset oraz powiekszenie watroby i Sledziony z
hematopoezg pozaszpikowa.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Perinatal lethal bent bone dysplasia
Prenatalna Smiertelna dysplazja wygietych
kosci

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10

313855 614592 M85.8

Kod ICD11

*Zrodto

orphcp et

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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