Opis choroby *
Definicja

*Zespo6t mnogie wady wrodzone-hipotonia-drgawki typu 2 to rzadki, genetycznie uwarunkowany,
letalny zespét neurometabolicznych wad rozwojowych, ktory charakteryzuje sie mnogimi,
réznorodnymi wrodzonymi wadami serca (szmer skurczowy, ubytek przegrody
miedzyprzedsionkowej), uktadu moczowego (zdwojenie nerek, refluks pecherzowo-
moczowodowy) i osrodkowego uktadu nerwowego (Sciericzate ciato modzelowate, hipoplazja
mozdzku), przebiegajacych z hipotonig noworodkéw, encefalopatig padaczkowg o wczesnym
poczatku i napadami mioklonicznymi. Ponadto opisywano dysmorfie twarzoczaszki (wydatna
potylica, powiekszone ciemie, zarosniety szew czotowy, ustawione skosnie ku gorze szpary
powiekowe, nadmiernie zagiety obragbek ucha, obnizony grzbiet nosa, zadarty nos, sptaszczenie
policzkéw, mate usta z kgcikami skierowanymi ku dotowi, sekwencja Pierre’a Robina, wysokie
podniebienie, krotka szyja) oraz inne objawy (przykurcze stawow, wygoérowane odruchy,
dysplastyczne paznokcie, op6znienie rozwoju).

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych MCAHS type 2
MCAHS typu 2
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