Opis choroby *
Definicja

Rzadka, genetycznie uwarunkowana dysplazja typu kregowo-dysplastycznego, charakteryzujaca
sie krotkim tutowiem/niskim wzrostem, uogélniong platyspondylig (sptaszczeniem trzonow
kregdw) z zaokragleniem trzonow kregdw. Trzony kregdw sg mniej wydtuzone niz u pacjentami z
innymi typami tej choroby. Moze towarzyszy¢ przedwczesne zwapnienie sierpa mézgu i
niespecyficzne drobne anomalie twarzy. Od 1989 roku nie byto dalszych opiséw w literaturze.

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych Brachyolmia type 2
Brachyolmia typu 2
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