Diastroficky dwarfismus

Diastroficka dysplazie (diastroficky dwarfismus) je generalizovana AR
dédi¢na porucha enchondralni osifikace, je snizena sulfatace
proteoglykanl chrupavcité matrix - brzdi vliv FGF na bunky. Vznikaji
atypické chodrocyty a chrupavka neni mechanicky odolna).

Klinicky obraz

Vyznacuje se trpaslictvim s kratkymi koncetinami a trupem, vyska v
dospélosti 80-140 cm. Dochazi k deformaci koncetin a patere (pedes
equinovari, skolidéza, torakolumbalni a cervikalni kyf6za), postizeni boltct
(kvétakovitad deformace) a trachey. Pro diastroficky dwarfismus je dosti
typicky ndlez tzv. stoparFského palce (kratky trojuhelnikovity I.
metakarp a radialni subluxace matakarpofalangealiniho kloubu). Casto
vidime oboustrannou teratologickou kycelni luxaci (prip. luxace pately,
hlavicky radia). Klouby jsou nadmérné volné nebo (Castéji) ztuhlé
(mnohocetné kontraktury pri narozeni). DalSim znakem je ,cherubinsky”
oblic¢ej - plnost kolem Ust, nozdry a stfedni nos Siroké)

Terapie

= symptomatickd
m korekce deformit velmi narocna

Odkazy

7 va s

Souvisejici ¢lanky

Achondroplazie
Tanatoforicky dwarfismus
Larsen(v syndrom

Vrozené vady koncetin
Vyvojové dysplazie kycelni
Pes equinovarus congenitus
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Klinicky Skeletalni
obraz dysplazie se
zkradcenim trupu a
koncetin, finaIn{
vyska v dospélosti
80-140 cm.
Pricina Mutace v genu
SLC26A2

Diagnostika Molekularné
geneticka analyza
genu SLC26A2 (v
CR provéadi UBLG
FN Motol (http://ubl
g.If2.cuni.cz/phoca
download/ostatni/d
iastofick%20dysplz
ie_krepelova.pdf))

Incidence 1-1,3:100 000

ve svété

Klasifikace a odkazy

MKN-10 Q77.5 (https://old.
uzis.cz/cz/mkn/Q65
-Q79.html#Q77)

OMIM 222600 (https://om
im.org/entry/2226
00)

orphanet 628 (https://www.o
rpha.net/consor/cg
i-bin/OC_Exp.php?
Expert=628)
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