Opis choroby *
Definicja

*Wrodzona dystrofia miesniowa z niepetnosprawnoscig intelektualng jest rzadkga, genetycznie
uwarunkowang, wrodzong dystrofig miesniowg o typie dystroglikanopatii, ktéra charakteryzuje sie
szerokim spektrum objawdw klinicznych i obejmuje hipotonie i ostabienie miesni, wystepujgce od
urodzenia lub pojawiajgce sie we wczesnym dziecinstwie, oraz opdznienie lub zahamowanie
rozwoju ruchowego, z towarzyszgcg niepetnosprawnoscig intelektualng w stopniu tagodnym lub
znacznym oraz rézne nieprawidtowosci mézgu widoczne w badaniach neuroobrazowych. Mogg
wystgpi¢ trudnosci w karmieniu, deformacje stawdw i kregostupa, niewydolnos¢ oddechowa i
wady oczu (np. zez, dystrofia siatkéwki, apraksja okoruchowa). W badaniu
immunohistochemicznym miesni stwierdza sie obnizenie ekspresji lub brak alfa-dystroglikanu, a w
badaniach biochemicznych podwyzszong aktywnos¢ kinazy kreatynowej w surowicy krwi.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba CMD with intellectual disability
CMD z niepetnosprawnoscia intelektualng
CMD-MR
CMD-MR
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