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Opis choroby *

Definicja

*Zespot mioklonii prowokowanych ruchem i niewydolnosci nerek jest rzadkim zespotem
padaczkowym, w ktérym wystepuje postepujgca padaczka miokloniczna z towarzyszacg
pierwotng chorobg ktebuszkéw nerkowych. U pacjentéw z objawami neurologicznymi (takimi
jak: drzenia, mioklonie prowokowane ruchem, drgawki toniczno-kloniczne, w p6zniejszym
okresie ataksja i dyzartria) mogg wystgpic¢ objawy ze strony nerek, w tym biatkomocz,
przechodzgcy w zespot nerczycowy i schytkowg niewydolnosé nerek, ktére mogg poprzedzac
objawy neurologiczne, wystepowac jednoczasowo lub p6zniej. U niektorych pacjentow moze
wystapi¢ obwodowa neuropatia czuciowo-ruchowa, niedostuch zmystowo-nerwowy i oraz
kardiomiopatia rozstrzeniowa.inf brsup inf brsup

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba AMRF
EPM4
Postepujgca padaczka miokloniczna typu 4
Zespot mioklonii i nefropatii
EPM4
Myoclonus-nephropathy syndrome
Progressive myoclonic epilepsy type 4
Progressive myoclonus epilepsy type 4
Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
163696 254900 G40.4
Kod ICD11
*Zr6dto
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=163696

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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