Ataksja rdzeniowo-mozdzkowa z padaczka
Kod Orpha: 254881 Kod OMIM: 607459

Opis choroby *

Definicja

*Ataksja rdzeniowo-mo6zdzkowa z padaczkg jest rzadkim zespotem zwigzanym z utrzymaniem
integralnosci mitochondrialnego DNA, ktéry charakteryzuje sie ataksjg mézdzkowa,
obwodowg neuropatig czuciowg, miokloniami, padaczka, postepujgcym uposledzeniem
funkcji poznawczych, opadaniem powiek o p6Znym poczatku oraz zewnetrzng oftalmoplegia.
Moze wystgpi¢ niewydolnos¢ watroby, czesto w wyniku stosowania leku
przeciwpadaczkowego, soli sodowej kwasu walproinowego.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba MSCAE
Mitochondrialna ataksja rdzeniowo-
mozdzkowa z padaczka
MSCAE
SCAE
Mitochondrial spinocerebellar ataxia with
epilepsy
SCAE
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
254881 607459 £88.8
Kod ICD11
5C53.21
*Zrodio
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=254881

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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