Miopatia dystalna dorostych wskutek mutacji VCP
Kod Orpha: 329478 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Miopatia dystalna dorostych wskutek mutacji VCP jest rzadkg, genetycznie uwarunkowang
miopatiag dystalng, ktéra charakteryzuje sie ostabieniem dystalnych miesni nég, ktory
wystepuje w Srednim wieku, opadaniem stép w wyniku zaniku miesni przedniego przedziatu
tydki, bez ostabienia miesni proksymalnych lub barkowych. Opisywano szybko postepujgce
otepienie, chorobe kosci Pageta i ostabienie ragk. W biopsji mieSniowej widoczne sg wyrazne
zmiany miopatyczne z wakuolami z obwdédka (ang. rimmed vacuoles).
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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