Opis choroby *

Definicja

*Autosomalna recesywna paraplegia spastyczna typu 58 jest rzadkg, ztozong, dziedziczng
paraplegig spastyczng o zmiennym poczgatku, ktoéra charakteryzuje sie powoli postepujaca
spastycznoscig i ostabieniem koriczyn dolnych wraz z nasilong ataksjg mézdzkowa, ktéra
powoduje zaburzenia chodu, dysartrie, wygérowanie odruchéw Sciegnistych oraz wzmozong
odpowiedz prostownikéw podeszwy. Dodatkowe objawy mogg obejmowadé mimowolne ruchy (tj.
klonus/stopotrzgs, drzenie, fascykulacje, plgsawica), ostabienie czucia wibracji, zaburzenia
okoruchowe (np. oczoplas) oraz zanik dystalnych miesni konczyn gérnych i dolnych.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba Autosomal spastic ataxia type 2
SPAX2
SPG58
Autosomalna recesywna ataksja spastyczna typu
2
SPAX2
SPG58
Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
397946 611302 G11.4
Kod ICD11
*Zr6dto

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=397946

