Niepostepujaca ataksja mozdzkowa sprzezona z
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Opis choroby *

Definicja

*Niepostepujgca ataksja mdzdzkowa sprzezona z chromosomem X jest rzadkg dziedziczng
ataksjg, ktéra charakteryzuje sie wczesnym opdznieniem rozwoju ruchowego, ciezkg
hipotonig w okresie noworodkowym, niepostepujgcg ataksjg i powolnymi ruchami oczu, z
zachowanymi prawidtowymi zdolnosciami poznawczymi i brakiem objawéw piramidowych.
Czesto u pacjentéw obserwuje sie drzenie zamiarowe, tagodne zaburzenia potykania i mowy.
W MRI moézgu widoczny jest globalny zanik mo6zdzku, nie obserwuje sie jednak innych wad
rozwojowych lub zwyrodnienia oSrodkowego i obwodowego uktadu nerwowego.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba SCAX5
Ataksja rdzeniowo-mo6zdzkowa typu 5
sprzezona z chromosomem X

314978 302500 G11.0

Kod ICD11

*7rédto

orphanet

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=314978
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