Ataksja mozdzkowa - arefleksja - stopa wydrazona -
atrofia nerwu wzrokowego - czuciowo-nerwowa
utrata stuchu

Kod Orpha: 1171 Kod OMIM: 601338

Opis choroby *

Definicja

Rzadkie, dziedziczone autosomalnie dominujgco zaburzenie neurologiczne, ktore
charakteryzuje sie ataksjg mézdzkowg o wczesnym poczgtku, powigzang z brakiem
odruchoéw, postepujacym zanikiem nerwu wzrokowego, gtuchotg czuciowo-nerwowa,
wydrgzonymi stopami oraz nieprawidtowymi ruchami gatek ocznych.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba CAPQOS syndrome
Zespo6t CAPOS
Cerebellar ataxia-areflexia-pes cavus-optic
atrophy-sensorineural deafness syndrome
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
1171 601338 G11.1
Kod ICD11
*Zr6dto
orphcm et

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=1171
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