Dystalna dziedziczna neuropatia ruchowa o
poczatku u mtodych dorostych
Kod Orpha: 314485 Kod OMIM: 614881

Opis choroby *

Definicja

*Dystalna dziedziczna neuropatia ruchowa o poczatku u mtodych dorostych jest rzadka
dziedziczng dystalng neuropatig ruchowg, dziedziczgca sie autosomalnie recesywnie, ktéra
charakteryzuje sie powoli postepujgcym ostabieniem i obnizeniem napiecia miesniowego
oraz zanikiem miesni konczyn dolnych, bardziej wyrazonym w odcinkach dystalnych, co
prowadzi do niedowtadu i zaniku odruchéw Sciegnistych. Dodatkowo obserwuje sie
wydrazenie stdp oraz tagodng dysfonie. Zajecie kohczyn gérnych jest stosunkowo tagodne.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Autosomal recessive distal spinal muscular
atrophy type 5
Autosomalny recesywny dystalny rdzeniowy
zanik miesni typu 5
dHMN o poczatku u mtodych dorostych
dSMA5
Young adult-onset dHMN
dSMA5
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=314485

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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