Opis choroby *
Definicja

*Dysplazja kory mdzgowej z padaczkg ogniskowg jest rzadkg, genetycznie uwarunkowang
padaczkg, ktoéra charakteryzuje sie stosunkowo duzym obwodem gtowy lub makrocefalia,
ostabieniem lub brakiem gtebokich odruchéw Sciegnistych i tagodnym opdznieniem ruchowym w
okresie niemowlecym, w przebiegu ktdérej pojawiajg sie nastepnie oporne na leczenie, ogniskowe
napady padaczkowe z regresjg mowy, zaburzeniami zachowania (nadpobudliwos¢, zaburzenia
koncentracji, zachowania agresywne/autoagresja, cechy autystyczne) i niepetnosprawnoscia
intelektualng w pézniejszym zyciu.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba CDFE syndrome
CDFES
CNTNAP2-related DEE
Cortical dysplasia-focal epilepsy syndrome
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