Opis choroby *
Definicja

*Zespot niepetnosprawnosc intelektualna-napady padaczkowe-hipotonia-wady oczu-wady kostne
jest rzadkim wrodzonym zaburzeniem glikozylacji, ktéry charakteryzuje sie hipotonig
noworodkow, catosciowym opdznieniem rozwoju, regresem rozwoju i ciezkg lub gtebokg
niepetnosprawnoscig intelektualng, napadami padaczkowymi o poczatku w okresie niemowlecym,
poczatkowo o charakterze drgawek gorgczkowych, ktore z czasem przybierajg posta¢ napadéw
drgawkowych wystepujacych bez uchwytnej przyczyny, zaburzeniami widzenia z zezem i
oczoplasem, postepujgcym zanikiem mozgu i mézdzku, nieprawidtowosciami szkieletowymi
(krétkogtowie, skolioza, smukte kosci dtugie, opdzniony wiek kostny, szewska klatka piersiowa i
osteopenia), wciggnietymi brodawkami sutkowymi i cechami dysmorficznymi, takimi jak wysokie i
zwezone i wypukte czoto, krétki nos, zapadniety grzbiet nosa, odwrdcone nozdrza, wysokie
podniebienie i szeroko otwarte usta wskutek obnizonego napiecia miesni twarzy. Inne cechy to:
wady serca (przetrwaty przewdd tetniczy, wady przegrody miedzyprzedsionkowej),
nieprawidtowosci uktadu moczowo-ptciowego (wapnica nerek, kamica uktadu moczowego) oraz
niskie stezenie fosfatazy alkalicznej w surowicy krwi.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych Congenital disorder of glycosylation due to PIGT
deficiency
MCAHS type 3
Multiple congenital anomalies-hypotonia-
seizures syndrome type 3
PIGT-CDG
Congenital disorder of glycosylation due to PIGT
deficiency
MCAHS type 3
Multiple congenital anomalies-hypotonia-
seizures syndrome type 3
PIGT-CDG
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