Opis choroby *
Definicja

*Neuropatia hipomielinizacyjna - artrogrypoza jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym
zespotem wad rozwojowych konczyn, w ktérym wystepujg wrodzone przykurcze wielu stawow
dystalnych (w tym stopy konsko-szpotawe oraz przykurcze zaréwno proksymalnych, jak i
dystalnych stawéw miedzypaliczkowych rak) i ciezki niedowtad ruchowy przy urodzeniu (tj. brak
potykania, autonomicznych funkcji oddechowych i gtebokich odruchow Sciegnistych), co prowadzi
do Smierci w ciggu pierwszych 3 miesiecy zycia. Czesto obserwuje sie hipo- lub akinezje (bezruch)
ptodu, wielowodzie o péznym poczatku oraz radykalne zwolnienie lub brak przewodzenia w
nerwach ruchowych (inf 10 m/s). W ultrastrukturalnym obrazie nerwdéw obserwuje sie powazne
nieprawidtowosci w przewezeniach Ranviera i wtéknach zmielinizowanych.
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Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych Zespét Boylana i Dew
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