Opis choroby *
Definicja

Anadysplazja przynasadowa jest bardzo rzadka forma przynasadowych dysplazji, charakteryzujaca
sie niskim wzrostem, mikromelig rizomeliczng oraz umiarkowang szpotawoscig nog, wystepujaca
od pierwszych miesiecy zycia, ktdra zwigzana jest z powaznymi zmianami przynasadowymi
widocznymi w badaniu radiologicznym (nieregularnos$¢, poszerzenie i zacienienie obryséw) kosci
dtugich, najbardziej wyraznymi w proksymalnych czesciach kosci udowych, a takze uogolniong
osteopenig, ktora zazwyczaj spontanicznie ustepuje do trzeciego roku zycia. Zaobserwowano
zmiennos¢ fenotypowsg - ciezkie postaci autosomalnie dominujgce oraz tagodniejsze recesywne.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Maroteaux-Verloes-Stanescu syndrome
Dysplazja przynasadowa regresywna
Zespo6t Maroteaux, Verloesa i Stanescu
Regressive metaphyseal dysplasia

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10

1040 613073 Q785

Kod ICD11

LD24.7
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