Opis choroby *
Definicja

*Zespot atrofia nerwu wzrokowego i niepetnosprawnos¢ intelektualna jest rzadkim, dziedzicznym
zespotem niepetnosprawnosci intelektualnej, ktéry charakteryzuje sie op6znieniem rozwoju,
niepetnosprawnoscig intelektualng i znacznym uposledzeniem widzenia z powodu zaniku lub
niedorozwoju nerwu wzrokowego lub o charakterze oSrodkowym. Inne czeste objawy kliniczne to
obnizenie napiecia miesniowego, dysfunkcja ruchowa miesni jamy ustnej, drgawki, zaburzenia ze
spektrum autyzmu i obsesyjne powtarzanie niektorych zachowan. Dysmorficzne cechy twarzy sg
zmienne i niespecyficzne.inf brsup inf brsup

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba BBSOAS
Bosch-Boonstra-Schaaf optic atrophy syndrome
BBSOAS
Bosch-Boonstra-Schaaf optic atrophy syndrome
Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
401777 615722 H47.2
Kod ICD11
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=401777

