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Streszczenie:

W artykule przedstawiono aktualng wiedze na temat zespotu wtosowo-nosowo-paliczkowego
(ang. trichorhinophalangeal syndrome, TRPS) oraz opis kliniczny dwojga pacjentéw. Ponadto
zaprezentowano podstawy genetyczne zespotu i zalecane postepowanie specjalistyczne. TRPS
jest rzadko wystepujgcg chorobg uwarunkowang genetycznie, ktérej poszczegdlne odmiany
majg wspodlne objawy i wspdlng etiologie. Obecnos¢ charakterystycznych objawéw dodatkowych,
stopien ich nasilenia oraz doktadny patogenetyczny mechanizm molekularny pozwalajg wyréznic
3 typy TRPS — |, Il i lll. Doktadna czestos¢ wystepowania choroby nie jest znana. Dotychczas w
literaturze opisano nieco ponad 100 przypadkéw TRPS | i TRPS Il oraz ok. 100 przypadkéw TRPS
[ll. Z uwagi na réznorodnos¢ objawdw i czesto stabo wyrazone objawy kliniczne prawdopodobnie

wielu pacjentéw pozostaje niezdiagnozowanych.

Abstract:

The aim of this paper is to present the current knowledge concerning TRPS
(trichorhinophalangeal syndrome) and its clinical picture based on two cases. Moreover, the
genetic knowledge bases and the recommended clinical management is featured. TRPS is a very
rare genetically determined disease and its types have the same main symptoms and etiology.
The additional symptoms, their various severity and various pathogenetic molecular
mechanisms divide TRPS into three types (type I, Il and Ill). The exact incidence of TRPS is not
yet established. Up to now a little over 100 TRPS | and TRPS Il cases and ca. 100 TRPS Il were
described. Arguably many patients remain undiagnosed due to diversity of symptoms and often

their weak expression.






