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Paziente di 58 anni, di sesso femminile, affetta da insufficienza renale cronica
(creatininemia 2 mg/dl), difetto cardiaco (lieve insufficienza mitralica), difetto
scheletrico, (Fig. 1: mani con contratture articolari: artrogriposi), difetti renali
e delle vie urinarie presenti nel 50-75% dei casi (Fig. 2: TAC renale che mostra
alterazioni diffuse del parenchima renale con netto assottigliamento settoriale, cisti

da ritenzione diffusa), anemia macrocitica e eosinofilia. Lo studio genetico
ha evidenziato una rara anomalia del cromosoma 8 a mosaico.
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