Rdzeniowy zanik miesni z niewydolnoscia
oddechowa typu 2
Kod Orpha: 404521 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Rdzeniowy zanik miesni z niewydolnos$cig oddechowa typu 2 jest rzadkg, genetycznie
uwarunkowang chorobg neuronu ruchowego, ktéra charakteryzuje sie wczesng, postepujaca
niewydolnoscig oddechowg, zwigzang z porazeniem przepony, ostabieniem dystalnych
miesni, przykurczami stawow i hipotonig osiowg z zachowanymi ruchami antygrawitacyjnymi
konczyn. Fenotyp w znacznym stopniu naktada sie z SMARD typu 1, ale mutacje dotyczg

innego genu.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Diaphragmatic spinal muscular atrophy type 2
Ciezka dziecieca neuropatia aksonalna z
niewydolnoscig oddechowg typu 2
Rdzeniowy zanik miesni przepony typu 2
Rdzeniowy zanik miesni z niewydolnoscig
oddechowg sprzezony z chromosomem X
SMARD2
SMARD2
Severe infantile axonal neuropathy with
respiratory failure type 2
X-linked spinal muscular atrophy with
respiratory distress

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10

404521 - G12.2

Kod ICD11
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=404521

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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