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COG4-CDG is an extremely rare form of CDG syndrome (see this term) characterized clinically in
the single reported case to date by seizures, some dysmorphic features, axial hyponia, slight
peripheral hypertonia and hyperreflexia.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba CDG syndrome type Ilj
CDG2J
CDG-llj
Zespo6t CDG typu llj
Wrodzone zaburzenie glikozylacji typu 2j
Wrodzone zaburzenie glikozylacji typu llj
Zespot obnizonej glikozylacji glikoprotein typu ]
CDG-llj
CDG2J
Carbohydrate deficient glycoprotein syndrome
type Ilj
Congenital disorder of glycosylation type 2j
Congenital disorder of glycosylation type llj
Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
263501 613489 £77.8
Kod ICD11
5C54.2
*Zr6dto

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=263501

