Opis choroby *
Definicja

*Zespot drgawek niemowlecych, op6znienia psychoruchowego, postepujgcego zaniku moézgu oraz
choroby zwojow podstawnych jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym zaburzeniem
metabolizmu i transportu tiaminy przez btony komérkowe. Charakteryzuje sie skurczami
niemowlecymi prowadzgcymi do objawowych napadéw drgawkowych uogdlnionych lub
czeSciowych, ciezkim catoSciowym opoznieniem rozwoju, postepujgcym zanikiem mozgu i
obustronnym uszkodzeniem zwojéw wzgdrza i podstawy mozgu.
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