Opis choroby *
Definicja

*Zespot matogtowie-wady mézgu-spastycznosé-hipernatremia jest rzadkim, wrodzonym,
uwarunkowanym genetycznie zespotem z wadg osrodkowego uktadu nerwowego jako gtdbwng
cechg; charakteryzuje sie matogtowiem, wzmozonym napieciem miesniowym, opéznieniem
rozwoju i zaburzeniami poznawczymi, trudnosciami w potykaniu, hipernatremia, a w MRl mozgu -
niedorozwojem czesci czotowych i fuzjg komér bocznych. Od 1986 roku nie ma nowych opiséw w
literaturze.

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych Franek-Bocker-Kahlen syndrome
Zespot Franeka, Bockera i Kahlena

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
2523 - G98

Kod ICD11

LD20.2

*7r6dto

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=2523

