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En 80-arig kvinde med KOL blev indlagt med eksacerbation. Et rentgenbillede af thorax viste et
klokkeformet thorax og manglende klavikler. Ved en objektiv undersegelse fandt man, at
patienten havde bred pande med medial kleft opadtil og stor afstand mellem gjnene. Hun havde
tandprotese og fortalte, at hun havde maelketaender indtil 20-drsalderen. Skuldrene var smalle og
heengende, hgjden var 147 cm (som ung 150 cm), fingrene var korte og brede, og der sas platfod

bilateralt.

Ved efterfolgende genetisk udredning paviste man en variant i RUNXZ, der bekraeftede
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diagnosen kleidokraniel dysplasi [1], der er en autosomal dominant sygdom, der klassisk bestér af
forsinket lukning af kraniesuturer, hypoplastiske klavikler og tandanomalier [2].
Familieanamnestisk havde flere afdede og nulevende familiemedlemmer samme udseende som

patienten.

Hun fik en samlet forklaring pa sine mange symptomer gennem livet. Kleidokraniel dysplasi
disponerer for osteoporose, hvilket hos patienten blev bekreeftet med DXA, og behandling blev
pabegyndt. Desuden kunne diagnosen forklare patientens nedsatte funktionelle vitalkapacitet.

Endelig kunne familien tilbydes genetisk vejledning.
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