Postepujaca neurodegeneracja o wczesnym
poczatku z catkowita utratg wzroku, ataksj3 i
spastycznoscia
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Opis choroby *

Definicja

*Postepujgca neurodegeneracja o wczesnym poczatku z catkowitg utratg wzroku, ataksjg i
spastycznoscig jest genetycznie uwarunkowang chorobg neurodegeneracyjng, ktéra
charakteryzuje sie prawidtowym wczesnym rozwojem, po ktérym we wczesnym dziecinstwie
dochodzi do zaniku nerwu wzrokowego z postepujgcg utratg wzroku az do $Slepoty, a
nastepnie do postepujgcych zaburzen neurologicznych, na ktére zazwyczaj sktadajag sie:
ataksja mézdzkowa, oczoplgs, dysfunkcja kolumn grzbietowych rdzenia kregowego
(ostabienie czucia wibracji i potozenia), spastyczna paraplegia, a na koniec tetrapareza
(porazenie czterokonczynowe).

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Autosomal recessive spastic paraplegia type
79
Zespot postepujgcej neurodegeneracji o
wczesnym poczatku, Slepoty, ataksji i
spastycznosci
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=352654

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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