Opis choroby *

Definicja

*Ciezka niepetnosprawnos¢ intelektualna z postepujacg paraplegia spastyczng to rzadka ztozona
paraplegia spastyczna, ktéra charakteryzuje sie wczesnie pojawiajacg sie hipotonig, przechodzacg
nastepnie w spastycznos¢, catosciowym opdznieniem rozwoju, ciezkg niepetnosprawnoscia
intelektualng i zaburzeniami mowy, matogtowiem, niskim wzrostem i cechami dysmorficznymi.
Pacjenci czesto tracg zdolno$¢ chodzenia, u niektérych wystepujg napady padaczkowe i
stereotypowe napady sSmiechu.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba AP4 deficiency syndrome
Zespot niedoboru AP4
Kod ORPHA Kod OMIM Kod I1CD10
280763 614066 G11.4
Kod ICD11
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=280763

