Zespot ciezkiej niepetnosprawnosci intelektualnej i
postepujacej diplegii spastycznej
Kod Orpha: 404473 Kod OMIM: 615075

Opis choroby *

Definicja

*Zespot ciezkiej niepetnosprawnosci intelektualnej i postepujacej diplegii spastycznej jest
rzadkim, genetycznie uwarunkowanym zespotem z niepetnosprawnoscig intelektualng, ktéry
charakteryzuje sie niepetnosprawnoscia intelektualng, znacznym opd6znieniem ruchowym,
ciezkim uposledzeniem mowy, hipotonig tutowia o wczesnym poczatku z postepujaca
dystalng hipertonig/spastycznosciag, matogtowiem i zaburzeniami zachowania (cechy
autystyczne, agresja lub autoagresja, zaburzenia snu). Zmienna dysmorfia twarzy obejmuje:
szeroki czubek nosa z matymi skrzydetkami nosa, dtugg i/lub ptaska rynienke podnosowsa,
cienkg warge gorng. Czesto towarzyszg zaburzenia widzenia (zez, nadwzrocznosg,
krotkowzrocznosd).inf brsup

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad CTNNB1 syndrome

wrodzonych CTNNB1 syndrome

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
404473 615075 G80.1

Kod ICD11

*Zrodio

orphcmet

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=404473
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