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Ochorenie skamenenych ludi
Frekvencia vyskytu: 1 : 2 000 000

Genetické ochorenie pojivového tkaniva —
dochddza k postupne;j osifikacii poskodenéh
pojivoveho tkaniva

Dochddza k trvalému stuhnutiu klbov —
Znizenie mobility

Ochorenie postihuje najskor krk a plecia,
postupuje do koncatin, nasledne dochdadza
tuhnutiu Celustnych klbov (problémy s prijmo
potravy — malnutricia), tvorenie extra kosti v
oblasti hrude vedie k problémom s dychanim




Chirurgické odstradnenie nadbytocnych kosti nie je riesenim — spdsobi to dalsi
rast prebytocnych kosti

Kazdé poranenie vedie k opuchom pojivového tkaniva s ndslednou osifikdciou
Spustacom osifikacie moze byt qj virusové ochorenie
Deti sa rodia s malformdciou palcov na nohdch




« Mutdacia v géne ACVRI

« ACVRI1 protfein - nachddza s kostrovom svalstve a chrupavke

- Konftroluje spravny vyvoj kosti a svalov, vratane ndhrady
chrupavky za kost

« Mutdacia spdsobuje konstantnu aktivitu receptoru, Co spdsobuje
nekontrolovatelnu tvorbu kosti



