Wrodzona dystrofia mieSniowa z
niepetnosprawnoscia intelektualng i ciezka
padaczka

Kod Orpha: 329178 Kod OMIM: 615042

Opis choroby *

Definicja

*Wrodzona dystrofia miesniowa z niepetnosprawnoscig intelektualng i ciezkg padaczka jest
rzadkim, Smiertelnym, wrodzonym btedem metabolicznym; charakteryzuje sie
niewydolnoscig oddechowsg i ciezkg hipotonig po urodzeniu, ciezkim catosciowym
opOznieniem rozwoju, opornymi na leczenie napadami padaczkowymi o wczesnym poczatku,
miopatyczng twarzg z dysmorfig twarzoczaszki (trigonocefalia/postepujgce matogtowie, nisko
schodzaca przednia linia owtosienia, tukowate brwi, hipoteloryzm, zez, maty nos, wydatna
rynienka podnosowa, cienka warga gorna, wysokie podniebienie, matozuchwie, wada zgryzu),
ciezkimi, wrodzonymi przykurczami zgieciowymi stawow i podwyzszonym poziomem kinazy
kreatynowej w surowicy. Towarzyszy¢ moga réwniez: skolioza, zanik nerwu wzrokowego,
tagodne powiekszenie watroby i niedorozwdj zewnetrznych narzadéw ptciowych.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba CDG syndrome type Iu
CDG1U
CDG-lu
DPM2-CDG

Zesp6t CDG typu lu

Wrodzone zaburzenie glikozylacji typu 1u
Wrodzone zaburzenie glikozylacji typu lu
CMD z niepetnosprawnoscig intelektualng i
ciezkg padaczka

Zespot obnizonej glikozylacji glikoprotein typu
lu

CDG-lu

CDG1U

CMD with intellectual disability and severe
epilepsy

Carbohydrate deficient glycoprotein syndrome
type lu

Congenital disorder of glycosylation type 1u




Congenital disorder of glycosylation type lu

DPM2-CDG
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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