Kamptodaktylia -hiperplazja tkanki wtoknistej -
dysplazja szkieletowa
Kod Orpha: 1321 Kod OMIM: 211930

Opis choroby *

Definicja

Kamptodaktylia - hiperplazja tkanki witdknistej - dysplazja szkieletowa jest to bardzo rzadki
zespot malformacji chondrodysplastycznej, ktory charakteryzuje sie wystepowaniem
arachnodaktylii, widocznej w wieku okoto 10 lat, kamptodaktylii (paluchy mtotkowe) i skoliozy.
tagodna dysmorfia twarzy, w tym szeroki nos i rozszerzone nozdrza, lekka
niepetnosprawnos¢ intelektualna byty réwniez odnotowane. Zespét ten zostat opisany dotad
jeden raz u 3 rodzenstwa i podejrzewa sie autosomalny recesywny typ dziedziczenia. Nie byto
zadnych dalszych opiséw w literaturze od 1972 roku.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Zespot wad Goodman camptodactyly
wrodzonych Kamptodaktylia Goodmana
Zespo6t kamptodaktylii-przerostu tkanki
wioknistej-wad uktadu szkieletowego
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
1321 211930 Q87.2
Kod ICD11
*Zrodto
orphcp et

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=1321
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