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Opis choroby *

Denicja
*Łagodna wrodzona miopatia Samarytan jest rzadką, genetycznie uwarunkowaną chorobą
mięśni szkieletowych, która charakteryzuje się ciężką hipotonią noworodków z
niewydolnością oddechową, opóźnieniem kamieni milowych rozwoju ruchowego i cechami
dysmorcznymi, obejmującymi zwężenie dwuskroniowe czoła, zmarszczki nakątne i
hiperteloryzm. W ciągu pierwszych dwóch lat życia stopniowo ustępuje hipotonia i osłabienie
mięśni, co przekłada się na obecność minimalnych objawów klinicznych w wieku dorosłym.
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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