Zespot Chudley'a i McCullougha
Kod Orpha: 314597 Kod OMIM: 604213

Opis choroby *

Definicja

*Zespot Chudley'a i McCullougha jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym niedostuchem
syndromicznym, ktory charakteryzuje sie ciezkim, lub gtebokim obustronnym niedostuchem
zmystowo-nerwowym (wrodzonym lub szybko postepujgcym w okresie niemowlecym),
zwigzanym ze ztozong wadg mdzgu, na ktorg sktada sie wodogtowie, roznego stopnia
agenezja ciata modzelowatego, kolpocefalia (poszerzenie rogéw komor bocznych), dysplazja
kory mézgowej i mézdzku (obustronna polimikrogyria czotowa przysrodkowa, obustronna
heteropia czotowa podkorowa) oraz, w niektorych przypadkach, torbiele pajeczynowki. Zwykle
nie wystepujg powazne nieprawidtowosci fizyczne lub opdznienie psychoruchowe.inf brsup
inf brsup

Dane

Klasyfikacja
Zespo6t wad
wrodzonych

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
314597 604213 Q04.8

Kod ICD11

*7rddio

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=314597

Orphanet - interntowa baza danych dotyczacych rzadkich choréb i sierochych lekéw. ©INSERM 1999 -
Dostepna na stronie www.orphanet.pl



