Opis choroby *
Definicja

*Autosomalny recesywny zanik moézdzku jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym zaburzeniem
neurodegeneracyjnym, ktére charakteryzuje sie powiekszeniem komér i postepujgcym,
symetrycznym zanikiem istoty szarej i biatej kory mézgowej (z oszczedzeniem Srédmdzgowia, pnia
mozgu, moézdzku i segmentéw podnamiotowych). Objawia sie we wczesnym dziecinstwie nabytym
matogtowiem, drazliwoscig, regresem osiggnietych kamieni milowych w rozwoju, trudnosciami w
karmieniu, akatyzjg, nieadekwatng reakcjg przerazenia (np. na bodziec dzwiekowy),
spastycznoscia (dtonie zacisniete w pies¢, sztywnos¢ ramion, ruch nozycowy nég),
nieprawidtowym napieciem miesniowym pod postacig obnizonego napiecia miesni tutowia i
wzmozonego napiecia miesni konczyn dolnych, zaburzeniami widzenia i drgawkami.
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