Ataksja - pancytopenia
Kod Orpha: 2585 Kod OMIM: 159550

Opis choroby *

Definicja

*Zespot ataksji i pancytopenii jest rzadkg, genetycznie uwarunkowang chorobg, ktéra
charakteryzuje sie ataksjg mézdzkowg, cytopenig i predyspozycjg do niewydolnosci szpiku
kostnego i biataczki szpikowej. Zmienne objawy neurologiczne obejmujg powoli postepujaca
ataksje mézdzkowa albo zaburzenia réwnowagi z zanikiem mézdzku i obecnosciag
okotokomorowych hiperintensywnych zmian w istocie biatej mézgu na obrazach MRI mézgu
w sekwencji T2, oczoplgs poziomy i pionowy, dysmetrie, dyzartrie, objawy z uktadu
piramidowego i zmniejszong predkos¢ przewodnictwa nerwowego. Nieprawidtowosci
hematologiczne sg zmienne i mogg wystepowac sporadycznie; obejmujg cytopenie dotyczaca
wszystkich linii komdrkowych, niedobdr odpornosci, mielodysplazje szpiku i ostrg biataczke

szpikowa.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad Myelocerebellar disorder
wrodzonych Zaburzenie szpikowo-mdzdzkowe
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
2585 159550 D61.0

Kod ICD11
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=2585
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