Opis choroby *

Definicja

*Zespot za¢ma wrodzona - niedostuch - ciezkie opdznienie rozwoju jest rzadka, genetycznie
uwarunkowang, letalng chorobg neurometaboliczng, ktéra charakteryzuje sie wrodzong za¢mg,
niedostuchem zmystowo-nerwowym, ciezkim opd6znieniem rozwoju psychoruchowego, ciezkg,
uogdlniong hipotonig miesniowg i nieprawidtowosciami osrodkowego uktadu nerwowego
(hipoplazja mézdzku i mdézgu, hipomielinizacja, szerokie przestrzenie podpajeczynéwkowe), z
towarzyszgcym niskim stezeniem miedzi i ceruloplazminy w surowicy. Opisywano takze oczoplas i

drgawki.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Congenital cataract-deafness-severe
developmental delay syndrome
Smiertelne zaburzenie neurodegeneracyjne z
powodu defektu transportu miedzi
Zespo6t zaéma wrodzona-gtuchota-znaczne
opdznienie rozwoju
Huppke-Brendel syndrome
Lethal neurodegenerative disorder due to
copper transport defect
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