Opis choroby *
Definicja

*Zespot ciezkiej hipotonii, op6znienia psychoruchowego, zeza i wady przegrody serca jest rzadka,
genetycznie uwarunkowang, wrodzong miopatig bez dystrofii miesni, ktéra charakteryzuje sie
ciezka uogdlniong hipotonig o poczgtku w okresie noworodkowym, zwigzang z tagodnym
opdznieniem psychoruchowym, wrodzonym zezem z porazeniem nerwu odwodzgcego i wadami
przegrody miedzyprzedsionkowej i/lub miedzykomorowej serca. U chtopcdéw czesto opisywano
wnetrostwo, a w biopsji miesnia widoczna jest zwiekszong zmiennos¢ wielkosci widkien
miesniowych. inf brsup
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