Opis choroby *
Definicja

Rzadka dysplazja szkieletu o dziedziczeniu autosomalnym dominujgcym, charakteryzujaca sie
niskim wzrostem i skréceniem konczyn (z powodu nieprawidtowosci przynasad kosci, ktére czesto
sg wykrywane w dziecinstwie w badaniach obrazowych), kaczkowatym chodem, wygieciem
konczyn dolnych, przykurczami deformujgcymi stawy, krotkimi dtorimi z pateczkowatymi palcami,
klinodaktylig, wydatng gorng czescig twarzy i matozuchwiem, a takze przewlekia hiperkalcemig
niezalezng od parathormonu, hiperkalciurig i tagodng hipofosfatemia.
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