Opis choroby *
Definicja

*Zespot ataksja spastyczna o wczesnym poczatku - padaczka miokloniczna - neuropatia jest
rzadkim dziedzicznym zespotem z ataksjg spastyczng, ktéry rozwija sie w dziecinstwie i
charakteryzuje powoli postepujgcg paraparezg spastyczng konczyn dolnych i ataksjg mézdzkowa
(z dysartrig, trudnosciami w potykaniu, uposledzeniem funkcji ruchowych), ktorej towarzyszy
neuropatia czuciowo-ruchowg (ostabienie i zanik dystalnych miesni konczyn dolnych) oraz
postepujgca padaczka miokloniczna. Mogg réwniez wystgpi¢ objawy oczne (opadanie powiek,
apraksja okoruchowa), dysmetria, dysdiadochokineza, ruchy dystoniczne i mioklonie.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba AFG3L2-related spastic ataxia-myoclonic
epilepsy-neuropathy syndrome
Autosomalna recesywna ataksja spastyczna typu
5
SPAX5
ZespOt ataksja spastyczna zwigzana z AFG3L2-
neuropatia
Autosomal recessive spastic ataxia type 5
SPAX5
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