Zespot ciezkiej hipotonii, opoznienia psycho-
ruchowego, zeza i wady przegrody serca
Kod Orpha: 467176 Kod OMIM: 616816

Opis choroby *

Definicja

*Zespot ciezkiej hipotonii, opdznienia psychoruchowego, zeza i wady przegrody serca jest
rzadkg, genetycznie uwarunkowang, wrodzong miopatig bez dystrofii miesni, ktéra
charakteryzuje sie ciezkg uogolniong hipotonig o poczatku w okresie noworodkowym,
zwigzang z tagodnym opéznieniem psychoruchowym, wrodzonym zezem z porazeniem
nerwu odwodzgcego i wadami przegrody miedzyprzedsionkowej i/lub miedzykomorowej
serca. U chtopcéw czesto opisywano wnetrostwo, a w biopsji mie$nia widoczna jest
zwiekszong zmiennos¢ wielkosci widkien miesniowych. inf brsup

Dane

Klasyfikacja
Choroba

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
467176 616816 G71.2

Kod ICD11
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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=467176
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