Opis choroby *
Definicja

*Zespot rozlanego zaniku mozgu i mézdzku, lekoopornych napadéw padaczkowych i
postepujgcego matogtowia to rzadki, genetycznie uwarunkowany zespét wad rozwojowych
osrodkowego uktadu nerwowego, ktory charakteryzuje sie wrodzonym, postepujgcym
matogtowiem, ciezkimi, lekoopornymi napadami drgawkowymi o poczgtku w okresie
noworodkowym lub niemowlecym oraz rozlanym zanikiem kory moézgowej i robaka mézdzku z
tagodnym zanikiem pétkul moézdzku, wraz z towarzyszacym gtebokim catoSciowym opoznieniem
rozwoju. Moze réwniez towarzyszy¢ hipotonia lub wzmozone napiecie miesniowe z
wygorowanymi odruchami, zmiennymi dysmorficznymi cechami twarzy, objawami okulistycznymi
(korowe zaburzenia widzenia, oczoplgs, nieprawidtowe ustawienie gatek ocznych) i epizodami
nagtego, skrajnego pobudzenia spowodowanego ciezkg choroba.
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