Opis choroby *
Definicja

*Zespo6t Ehlersa i Danlosa typu kregowo-dtoniowo-dysplastycznego to rzadki podtyp zespotu
Ehlersa i Danlosa (EDS) z dysplazjg kregostupowg, ktory charakteryzuje sie obecnoscig klasycznych
skornych cech EDS (takich jak: nadmiernie rozciggliwa, miekka, ciastowata, cienka, przezroczysta
skora z atroficznymi bliznami) i niskim wzrostem (postepuje w dziecinstwie), wypuktymi oczami z
niebieskawymi twardéwkami, nadmiernie pomarszczonymi dtorimi, hipotrofig miesni ktebu,
zwezajgcymi sie palcami i nadmierng ruchomoscig dystalnych stawéw z tendencjg do przykurczéw
- z powodu mutacji w genie SLC39A13. W badaniu radiologicznym stwierdza sie charakterystyczne
objawy: sptaszczone kregi, osteopenie (gtéwnie w kregach), poszerzone przynasady (w stawach
tokciowych, nadgarstkach, w stawach miedzypaliczkowych), ptaskie nasady (szyjka koSci udowej i
krotkich kosci rurkowatych) oraz mate, szerokie kosci biodrowe.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Podtyp kliniczny SCD-EDS
EDS, typ kregowo-dtoniowo-dysplastyczny
SLC39A13-related spEDS
SLC39A13-related spondylodysplastic EDS
Spondylocheirodysplastic Ehlers-Danlos
syndrome
SpEDS-SLC39A13
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