Opis choroby *
Definicja

*Wrodzona letalna miopatia typu Comptona i Northa jest rzadka, genetycznie uwarunkowang,
letalng niedystroficzng wrodzong miopatig, ktéra charakteryzuje sie akinezg ptodu,
wewngatrzmacicznym zahamowaniem wzrastania i wielowodziem, a po urodzeniu ciezkg hipotonig
noworodkowg, ciezkim uogb6lnionym ostabieniem miesni szkieletowych, opuszkowych i
oddechowych, licznymi przykurczami zgieciowymi i prawidtowym stezeniem kinazy kreatyninowe;
w surowicy. W badaniu ultrastrukturalnym komorki miesniowej obserwuje sie brak integryny
alfa7, beta2-syntrofiny i alfa-dystrobrewiny w sarkolemmie miesniowej oraz uszkodzenie
sarkomerdw z dezorganizacjg prazka Z.inf brsup inf brsup
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