Zespot paraplegii spastycznej, ciezkiego opoznienia
w rozwoju i padaczki
Kod Orpha: 464282 Kod OMIM: 616756

Opis choroby *

Definicja

*Zespot paraplegii spastycznej, ciezkiego opdznienia w rozwoju i padaczki jest rzadka,
genetycznie uwarunkowang, ztozong paraplegia spastyczng, ktéra charakteryzuje sie
opdznieniem rozwoju psychoruchowego z ciezkg niepetnosprawnoscia intelektualng oraz
opdznieniem rozwoju mowy o poczatku w okresie niemowlecym, napadami drgawkowymi
(gtdwnie mioklonicznymi), obnizeniem napiecia miesniowego, czesto od urodzenia, oraz
powoli postepujacg spastycznoscig konczyn dolnych, ktéra prowadzi do powaznych zaburzen
chodu. Czesto obserwuje sie nieprawidtowosci narzgdu wzroku oraz nietrzymanie moczu i
katu. Moze wystgpi¢ dyspraksja werbalna, niedorozwoj narzagddéw ptciowych, wielkogtowie i
niedostuch czuciowo-nerwowy, a takze ruchy dystoniczne i ataksja z zajeciem konczyn

gornych.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba SPPRS syndrome
Zespot SPPRS
Zespot paraplegii spastycznej, op6znienia
psychoruchowego i napadoéw padaczkowych
Spastic paraplegia-psychomotor retardation-
seizures syndrome

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10

464282 616756 Q87.8

Kod ICD11

*Zr6dto

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=464282

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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