Opis choroby *
Definicja

*CADDS (ang. Contiguous Abcd1 Dxs1375e Deletion Syndrome/Zespo6t delecji przylegtych ABCD1
DXS1357E) jest rzadkg, genetycznie uwarunkowang chorobg neurometaboliczng, ktéra
charakteryzuje sie ciezkim opdznieniem wzrastania wewngtrzmacicznego, brakiem prawidtowego
rozwoju, gtebokg hipotonig noworodkdw, znacznym catosciowym opdznieniem rozwoju,
podwyzszonym stezeniem dtugotaricuchowych kwasoéw ttuszczowych w surowicy oraz cholestazg
noworodkow, prowadzgcg do niewydolnosci watroby i zgonu. Inne objawy obejmujg zaburzenia
wzroku (np. niedowidzenie i za¢ma), niedostuch czuciowo-nerwowy, drgawki i nieprawidtowg
budowe mdzgu (w szczegdlnosci opdznienie mielinizacji OUN i powiekszenie komor).

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Contiguous ABCD1 DXS1357E deletion syndrome
Zespot delecji przylegtych ABCD1 DXS1357E
Zespot delecji przylegtych gendw podobny do
zespotu Zellwegera
Zellweger-like contiguous gene deletion
syndrome
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