Opis choroby *
Definicja

*Dysplazja kregowo-nasadowo-przynasadowa ze skréceniem koriczyn i nieprawidtowym
wapnieniem jest rzadka, genetycznie uwarunkowang, pierwotng dysplazjg kostng, ktéra
charakteryzuje sie nieproporcjonalnie niskim wzrostem ze skréceniem konczyn gornych i dolnych,
krotkimi i szerokimi palcami, krotkimi dtorimi, waska, wydrgzong klatkg piersiowg z
nieprawidtowosciami zeber, nieprawidtowymi zwapnieniami chrzestnymi (krtani, tchawicy i
chrzastek zebrowych) oraz dysmorfig twarzy (wypukte czoto, hiperteloryzm, wytupiaste oczy, kroétki
ptaski nos, szerokie nozdrza, wysokie podniebienie, dtuga rynienka podnosowa). W badaniu
radiologicznym obserwuje sie sptaszczenie trzondw kregowych (zwtaszcza kregostupa szyjnego)
oraz nieprawidtowosci nasad i przynasad. Niestabilnos¢ kregdw: dZzwigacza i obrotnika moze
powodowac ucisk rdzenia kregowego oraz sprzyja¢ nawracajgcym chorobom uktadu
oddechowego i innym potencjalnym powiktaniom, ktére mogg prowadzi¢ do Smierci.
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