Zespot matogtowie pierwotne - padaczka -
utrwalona cukrzyca noworodkow
Kod Orpha: 306558 Kod OMIM: 619278

Opis choroby *

Definicja

*Zespot matogtowie pierwotne - padaczka - utrwalona cukrzyca noworodkow jest rzadka,
genetycznie uwarunkowang chorobg neurologiczng, ktéra charakteryzuje sie wrodzonym
matogtowiem, ciezkg encefalopatig padaczkowg o wczesnym poczatku (objawiajgca sie
opornymi na leczenie napadami mioklonicznymi i/lub toniczno-klonicznymi), nieprzemijajaca,
noworodkowg, insulinozalezng cukrzycg i znacznym catosciowym opdznieniem rozwoju.
Czesto towarzyszy hipotonia miesniowa, nieprawidtowosci kostne, trudnosci w karmieniu i
dysmorficzne rysy twarzy (waskie czoto, zadarte nozdrza, mate usta z gtebokg rynienka,
namiotowata goérna warga). W badaniu MRl mézgu widoczny jest zanik mézgu z
uproszczonym wzorcem zakretéw korowych oraz zanik/niedorozwdj ciata modzelowatego.inf
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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=306558
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