Tanatoforicky dwarfismus

= Tanatoforicky dwarfismus (tanaforickd dysplazie) je nej¢astéjsi
letalni forma trpaslictvi, je zplsoben rliznymi mutacemi v genu
FGFR3.

= porucha enchondrdlni osifikace, ¢asto se sdruzuje s malformacemi
kardiovaskularniho aparatu a centrdlniho nervového systému

= déti maji velkou hlavu, nékdy s kraniofacidlni disproporci (tzv.
syndrom jetelickovité lebky - ma tvar trojlistku), platyspondylie
obratll

= kratké koncetiny a Zebra s ndpadnym zizenim a zkrdcenim hrudniku
(nasledkem je ARDS)

= femury mivaji tvar telefonniho sluchatka

= diferencidlni diagnéza: achondroplazie

Klasifikace a odkazy

MKN-10 Q77.1 (https://old.uzis
.cz/cz/mkn/Q65-Q79.h
tmI#Q77)

OMIM 187600 (https://www.
omim.org/entry/1876
00), 187601 (https://o
mim.org/entry/18760
i)

orphanet 628 (https://www.orph
a.net/consor/cgi-bin/O
C_Exp.php?Expert=62
8)

Clanek neobsahuje vie, co by mél.

MUzete se pridat k jeho autorlim (https://www.wikiskripta.eu/index.php?title=Tanatofori
/ ck%C3%BD_dwarfismus&action=history) a jej.

O vhodnych zménach se Ize poradit v diskusi.

Sesaiger

Odkazy

7 va s

Souvisejici ¢lanky

= Achondropldzie
= Diastroficky dwarfismus
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