Autosomalny recesywny zespot leukoencefalopatii,
udaru niedokrwiennego i zwyrodnienia
barwnikowego siatkowki

Kod Orpha: 314572 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Autosomalny recesywny zespo6t leukoencefalopatii, udaru niedokrwiennego i zwyrodnienia
barwnikowego siatkowki jest rzadkg chorobg neurologiczng, ktéra charakteryzuje sie
catoSciowym op6znieniem rozwoju, niepetnosprawnoscig intelektualng, mnogimi zmianami
niedokrwiennymi w MRI mézgu, zaburzeniami zachowania, dystonia, ruchami plgsawiczymi i
zespotem piramidowym, dysmorfig twarzy (hiperteloryzm, tukowato wysklepione
podniebienie, makroglosja - olbrzymi jezyk), zwyrodnieniem barwnikowym siatkowki,
skoliozg, drgawkami.

Dane

Klasyfikacja
Choroba

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
314572 - 167.8

Kod ICD11

*Zrodio

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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