Hipoplazja mostowo-mozdzkowa typu 9
Kod Orpha: 369920 Kod OMIM: 615809

Opis choroby *

Definicja

*Hipoplazja mostowo-mo6zdzkowa typu 9 jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym,
izolowanym podtypem hipoplazji mostowo-moézdzkowej. Charakteryzuje sie postepujaca
atrofig mézdzku i pnia mdzgu, hipo-/aplazjg ciata modzelowatego i postepujgcym
matogtowiem pourodzeniowym. Zazwyczaj obserwuje sie gtebokie catosciowe opdznienie
rozwoju, czterokohczynowe porazenie spastyczne, napady padaczkowe, zaburzenia widzenia
pochodzenia korowego, a w badaniach neuroobrazowych widoczna jest nieprawidtowa
morfologia mdzgu, w tym hipoplazja mézdzku, srodmdzgowie przypominajace ksztattem
cyfre 8 oraz zmiennie wystepujace torbiele miedzypotkulowe, powiekszenie komor
mozgowych i zaburzenia mielinizacji mézgu.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespot wad PCH9

wrodzonych PCH9

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
369920 615809 Q04.3

Kod ICD11

*Zrodio

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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