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Opis choroby *

Definicja

*SLC35A2-CDG jest wrodzonym zaburzeniem glikozylacji, ktore charakteryzuje sie ciezkim lub
gtebokim catosciowym opdznieniem rozwoju, wczesng encefalopatig padaczkows,
obnizeniem napiecia miesniowego, cechami dysmorficznymi (grube rysy twarzy, grube brwi,
szeroki grzbiet nosa, grube usta, wciggniete brodawki sutkowe), roznymi wadami narzgdu
wzroku i nieprawidtowosciami strukturalnymi mézgu w MRI (zanik mdzgu, Scienczenie ciata
modzelowatego).

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba CDG syndrome type IIm
CDG2M
CDG-llm
Wrodzone zaburzenie glikozylacji typu 2m
Zespot CDG typu 2m
Zesp6t CDG typu lIm
CDG-lIm
CDG2M
Congenital disorder of glycosylation type 2m
Congenital disorder of glycosylation type lIm
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Kod ICD11
5C54.2
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=356961

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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