Opis choroby *
Definicja

*Zespot encefalopatia padaczkowa o wczesnym poczgtku-Slepota korowa-niepetnosprawnos¢
intelektualna-dysmorfia twarzy jest rzadkim zespotem z niepetnosprawnoscig intelektualng, ktéry
charakteryzuje sie Slepotg korowg, napadami padaczkowymi o réznym typie,
niepetnosprawnoscig intelektualng z brakiem mowy lub jej ograniczonym rozwojem oraz
dysmorficznymi rysami twarzy. W badaniach obrazowych moézgu zazwyczaj widoczna jest tagodna
hipoplazja mostu, niedorozwdéj ciata modzelowatego i zaniki kory mézgowej w okolicy potylicznej.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych Epilepsy-cortical blindness-intellectual disability-
facial dysmorphism syndrome
Zespo6t padaczka Slepota korowa-
niepetnosprawnos¢ intelektualna-dysmorfia
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