Zespot progeroidalny i marfanoidalny-lipodystrofia
Kod Orpha: 300382 Kod OMIM: 616914

Opis choroby *

Definicja

*Zespot progeroidalny i marfanoidalny-lipodystrofia jest rzadka chorobg ogoélnoustrojows,
ktéra charakteryzuje sie starczym wyglagdem noworodka (bez innych objawow
przedwczesnego starzenia) oraz dysmorfig twarzy (tj. wielkogtowie albo zatrzymane
wodogtowie, wytrzeszcz, skosno-dolne ustawienie szpar powiekowych, cofnieta zuchwa),
uogolnionym ciezkim, wrodzonym brakiem podskérnej tkanki ttuszczowej (z wyjatkiem piersi i
okolicy biodrowej) oraz niepetnymi objawami zespotu Marfana (gtéwnie ciezka
krotkowzrocznos$¢, nadmierna ruchomosé/rozciggliwos¢ stawédw i arachnodaktylia - dtugie,
pajgkowate palce). Nie wystepujg zaburzenia metaboliczne.
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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