Opis choroby *
Definicja

*Brachydaktylia typu B2 jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym, wrodzonym zaburzeniem
rozwojowym konczyn, ktére charakteryzuje sie niedorozwojem/brakiem dystalnych i/lub
Srodkowych paliczkéw 11-V palcdw rak i stdp (czesto wada jest bardziej nasilona w palcach rgk/stop
IV-V, a mniej w palcach rak/stop lI-11l'), z towarzyszgcymi proksymalnym, a czasami dystalnym
symfalangizmem, fuzjg kosci nadgarstka/kosci stepu i czeSciowg skérng syndaktylig. Dodatkowo
opisywano proksymalne usadowienie kciuka, niedostuch czuciowo-nerwowy i dalekowzrocznos¢.
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