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Denicja
*Zespół ciężkiej hipotonii, opóźnienia psychoruchowego, zeza i wady przegrody serca jest
rzadką, genetycznie uwarunkowaną, wrodzoną miopatią bez dystroi mięśni, która
charakteryzuje się ciężką uogólnioną hipotonią o początku w okresie noworodkowym,
związaną z łagodnym opóźnieniem psychoruchowym, wrodzonym zezem z porażeniem
nerwu odwodzącego i wadami przegrody międzyprzedsionkowej i/lub międzykomorowej
serca. U chłopców często opisywano wnętrostwo, a w biopsji mięśnia widoczna jest
zwiększoną zmienność wielkości włókien mięśniowych. inf brsup
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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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