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人呈主动脉畸形、特殊面容、脑功能失常、生长发育障碍和

婴儿高钙特征。为常染色体显性遗传性疾病。 心血管方面异

常表现为房间隔、室间隔缺损、主动脉瓣上狭窄，肺动脉发

育不良与狭窄、冠状动脉狭窄、高血压。高血压可能与肾动
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