Dysplazja kregowo-nasadowo-przynasadowa
sprzezona z chromosomem X
Kod Orpha: 93349 Kod OMIM: 300106

Opis choroby *

Definicja

*Dysplazja kregowo-nasadowo-przynasadowa sprzezona z chromosomem X jest rzadka,
genetycznie uwarunkowang, pierwotng dysplazji kostng, ktéra charakteryzuje sie
nieproporcjonalnym niskim wzrostem z mezomelicznym skréceniem konczyn, tukowatym
wygieciem konczyn dolnych, lordozg ledzwiowg, brachydaktylig (skrocenie palcow),
nadmierng ruchomoscig stawéw i kaczkowatym chodem. Na zdjeciach rentgenowskich
widoczne jest sptaszczenie kregdw z centralnym uwypukleniem przedniego odcinka trzonéw
kregowych, kyfoza i wyrazne skrocenie kosci dtugich z dysplastycznymi nasadami i
poszerzonymi, nieregularnymi, kielichowatymi przynasadami.

Dane

Klasyfikacja
Choroba

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
93349 300106 Q77.7

Kod ICD11
LD24.3

*7rddio

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=93349
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