Zespot erytrokeratodermii i kardiomiopatii
Kod Orpha: 476096 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Zespot erytrokeratodermii i kardiomiopatii jest rzadka, genetycznie uwarunkowang
erytrokeratodermig, ktéra charakteryzuje sie uogoélnionym rumieniem skérnym z drobnymi
biatymi tuskami i opornym na leczenie Swigdem, postepujacg kardiomiopatig rozstrzeniows,
rogowaceniem wewnetrznej powierzchni dtoni i podeszw stép, rzadkimi i/lub brakiem brwi i
rzes, dystrofig paznokci i wadami szkliwa zebowego. Do cech wystepujacych ze zmienng
czestoscig nalezga: brak prawidtowego rozwoju, opdznienie rozwoju i zmetnienia rogéwki. W
badaniu histologicznym stwierdza sie rogowacenie tuszczycowe, hipogranuloze i zwartg
ortohiperkeratoze skory (pogrubienie i zageszczenie warstwy rogowej skory).

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba EKC syndrome
Zespot EKC
Kod ORPHA Kod OMIM Kod I1CD10
Kod ICD11
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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