Zespot matogtowie pierwotne-tagodna
niepetnosprawnosc intelektualna-cukrzyca o
poczatku w wieku mtodzienczym
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Opis choroby *

Definicja

*Zespot matogtowie pierwotne-tagodna niepetnosprawnosc intelektualna-cukrzyca o
poczatku w wieku mtodziericzym jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym zespotem z
niepetnosprawnoscig intelektualng, ktéry charakteryzuje sie wrodzonym, przetrwatym
matogtowiem, niskg masg urodzeniowa, niskim wzrostem, napadami drgawkowymi o
poczgtku w dziecinstwie, catosciowym opdznieniem rozwoju, tagodng niepetnosprawnoscia
intelektualng oraz cukrzycg ujawniajgca sie u nastolatkéw lub mtodych dorostych. Objawy
towarzyszace to ataktyczny chéd, nieprawidtowosci kostne, gromadzenie sie tkanki
tluszczowej w obrebie karku i szyi oraz marskos¢ watroby u niemowlgt. Budowa mozgu jest
zazwyczaj prawidtowa, chociaz opisywano op6znienie mielinizacji i hipoplazjg pniu mozgu.
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Klasyfikacja
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=391408

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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