
Opis choroby *

Denicja

Rzadka dysplazja szkieletu o dziedziczeniu autosomalnym dominującym, charakteryzująca się
niskim wzrostem i skróceniem kończyn (z powodu nieprawidłowości przynasad kości, które często
są wykrywane w dzieciństwie w badaniach obrazowych), kaczkowatym chodem, wygięciem
kończyn dolnych, przykurczami deformującymi stawy, krótkimi dłońmi z pałeczkowatymi palcami,
klinodaktylią, wydatną górną częścią twarzy i małożuchwiem, a także przewlekłą hiperkalcemią
niezależną od parathormonu, hiperkalciurią i łagodną hipofosfatemią.
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Klasykacja
Choroba
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