Zespot napadow padaczkowych, skoliozy i
matogtowia
Kod Orpha: 466926 Kod OMIM: 616682

Opis choroby *

Definicja

*Zespot napaddw padaczkowych, skoliozy i matogtowia jest rzadkim, genetycznie
uwarunkowanym zaburzeniem neurometabolicznym, ktére charakteryzuje sie napadami
padaczkowymi, wielkogtowiem, opdznieniem kamieni milowych rozwoju ruchowego,
umiarkowang niepetnosprawnoscig intelektualng, skoliozg bez wyrosli kostnych, hipotonig
miesniowg obecng od urodzenia, a takze zaburzeniami czynnosci nerek. Czesto opisywano
grube rysy twarzy (w tym hiperteloryzm i dtuga, hipoplastyczna rynienke podnosowg) oraz
obustronne wnetrostwo (u mezczyzn). Dodatkowe objawy obejmujg nieprawidtowg motoryke
przewodu pokarmowego (powodujgcg zaparcia, biegunke, refluks zotgdkowo-przetykowy i
zaburzenia potykania), zaburzenia chodu, zez i wady przegrody miedzykomorowe;j.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba SSM syndrome
Zesp6t SSM
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
466926 616682 E77.8
Kod ICD11
*Zrodio
orphanet

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=466926
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