Opis choroby *
Definicja

Rzadka, Smiertelna dysplazja kostna, ktora charakteryzujgca sie niskg masg urodzeniowa,
kartowatoscig rizomeliczng, wygieciem kosci udowych oraz krotkg klatka piersiowg, co moze
prowadzi¢ do zaburzen oddychania. Poczgtkowo przypadki tej choroby diagnozowano jako zespét
Desbuquois lub zesp6t Larsena o dziedziczeniu recesywnym. Od 1988 roku nie byto dalszych
opiséw w literaturze.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych Autosomal recessive lethal chondrodysplasia,
round femoral inferior epiphysis type
Autosomalna recesywna Smiertelna
chondrodysplazja, typ okragte nasady kosci

udowych
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
1842 211120 Q77.8
Kod ICD11
*Zrodto

orphanet
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