Autosomalna recesywna dysplazja kregowo-
przynasadowa, typ Megarbane
Kod Orpha: 401979 Kod OMIM: 613320

Opis choroby *

Definicja

*Autosomalna recesywna dysplazja kregowo-przynasadowa, typ Mégarbané jest rzadka,
pierwotng dysplazjg kostng, ktdra charakteryzuje sie op6znieniem wzrastania
wewnatrzmacicznego, nieproporcjonalnie niskim wzrostem pre- i postnatalnym ze
skroceniem proksymalnych odcinkéw konczyn, dysmorfig twarzy, krotkg szyja i matg klatka
piersiowa. Moze wystgpi¢ hipotonia, powiekszenie serca i catoSciowe opdznienie rozwoju.
Opisywano szereg zmian radiologicznych, w tym barkowato poszerzone konce zeber, ptaskie
trzony kregdw, kwadratowe kosci biodrowe, ptytkg panewke z ostrogg przypominajacg
trojzab, niedorozwoj kosci kulszowych i opéZnione kostnienie nasad.inf brsup

Dane

Klasyfikacja
Zespo6t wad
wrodzonych

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
401979 613320 Q77.8

Kod ICD11

*Zrodio

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=401979
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