Opis choroby *
Definicja

*Hipomielinizacja obejmujgca pien mdzgu i rdzen kregowy z spastycznoscig nog jest rzadkga,
genetycznie uwarunkowang leukodystrofig, ktéra charakteryzuje sie rozlang hipomielinizacjg w
potozonej nadnamiotowo istocie biatej mdzgu, pniu mdézgu i rdzeniu kregowym. U chorych zwykle
obserwuje sie oczoplgs, spastycznos¢ konczyn dolnych, hipotonie i op6Znienie rozwoju
ruchowego, a takze nieprawidtowosci sygnatu na obrazach MRI, obejmujgce ciato modzelowate,
przedni odcinek pnia moézgu, drogi piramidowe, gérne i dolne szyputki m6zdzku, kolumny
grzbietowe i/lub boczne drogi korowo-rdzeniowe.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba HBSL
HBSL
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
363412 615281 E75.2
Kod ICD11
*7rodio

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=363412

