Szerokozakretowosc i drobnozakretowosc
potyliczna
Kod Orpha: 280640 Kod OMIM: 614115

Opis choroby *

Definicja

*Szerokozakretowos$c¢ i drobnozakretowosc potyliczna to rzadka, genetycznie uwarunkowana
wada rozwojowa mozgu, ktora charakteryzuje sie wygtadzeniem kory mozgowej z utratg
zakretow drugo- i trzeciorzedowych, z towarzyszgcg nadmierng liczbg matych, nieregularnych
zakretoéw wraz ze zwiekszong gruboscig kory, zlokalizowanych w ptatach potylicznych. U
pacjentow zwykle wystepujg napady drgawkowe (w tym miokloniczno-astatyczne,
nieSwiadomosci, atypowej nieSwiadomosci, utraty wzroku, miokloniczno-atoniczne,
uogdlnione toniczno-kloniczne) i opdznienie rozwoju i/lub opdznienie intelektualne o
zmiennym stopniu nasilenia (brak lub umiarkowane).

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad Occipital MCD

wrodzonych Occipital malformations of cortical
development
Potyliczne MCD
Occipital malformations of cortical
development

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10

280640 614115 Q04.3

Kod ICD11
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=280640

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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