Zespot rozlanego zaniku mozgu i mozdzku,
lekoopornych napadow padaczkowych i
postepujacego matogtowia

Kod Orpha: 404437 Kod OMIM: 615760

Opis choroby *

Definicja

*Zespot rozlanego zaniku moézgu i mézdzku, lekoopornych napadéw padaczkowych i
postepujgcego matogtowia to rzadki, genetycznie uwarunkowany zesp6t wad rozwojowych
osrodkowego uktadu nerwowego, ktéry charakteryzuje sie wrodzonym, postepujacym
matogtowiem, ciezkimi, lekoopornymi napadami drgawkowymi o poczatku w okresie
noworodkowym lub niemowlecym oraz rozlanym zanikiem kory mézgowej i robaka mézdzku
z tagodnym zanikiem poétkul mézdzku, wraz z towarzyszgcym gtebokim catosciowym
opOznieniem rozwoju. Moze réwniez towarzyszy¢ hipotonia lub wzmozone napiecie
miesniowe z wygérowanymi odruchami, zmiennymi dysmorficznymi cechami twarzy,
objawami okulistycznymi (korowe zaburzenia widzenia, oczoplgs, nieprawidtowe ustawienie
gatek ocznych) i epizodami nagtego, skrajnego pobudzenia spowodowanego ciezkg chorobg.
Dane

Klasyfikacja
Zespot wad
wrodzonych

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
404437 615760 G98

Kod ICD11
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=404437

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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