Hereditarni osteoonychodysplazie

synonymum. nail-patella syndrom, HOOD

Definice, klinicky a rtg obraz

Vzacné autozomalné dominantné dédi¢né onemocnéni (mutace genu
LMX1B na 9. chromosomu; Uloha mj. v morfogenezi bazalnich membran
glomeruld);

téZké deformity (dystrofické zmény) nehtti nebo jejich aplazie
(nejvyraznéjsi na palcich);

= aplazie &i hypoplazie patel;
= dysplastické zmény skeletu loketniho (cubitus valgus) a kolenniho

kloubu (genua valga) - ¢asto vedouci k luxaci hlavi¢ky radia (a
omezeni pohybu v lokti) ¢i luxaci pately;

vyristky lopat kycelnich (,iliac horns“) + otevrené lopaty kycelni kosti
s prominujici spina iliaca anterior superior (obraz ,,sloniho ucha“);

= spondylolistéza, skolidza;
= pes equinovaris, vrozena plochd noha, abnormalni pigmentace

duhovky, ve 3.-4. dekadé nefropatie s renalnim selhdnim (asi u 1/3
pacientd; predchazi proteinurie a hematurie).

Syndrom nehet-patela (hereditarni osteoonychodysplazie).

Terapie

= Symptomatickd (korekce deformit nohy, poté ev. dislokace pately).
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