Zespot zelazowo-mozgowo-skorny
Kod Orpha: 397922 Kod OMIM: 301072

Opis choroby *

Definicja

*Zespot zelazowo-mdbzgowo-skorny jest rzadka, genetycznie uwarunkowang chorobg
metaboliczng watroby, ktéra charakteryzuje sie postepujacg neurodegeneracja,
nieprawidtowosciami skérnymi, w tym rybig tuskg réznego stopnia lub tojotokowym
zapaleniem skoéry oraz nadmiarem zelaza w organizmie. U pacjentéw wystepujg napady
drgawkowe rozpoczynajgce sie w niemowlectwie, encefalopatia, nieprawidtowe ruchy gatek
ocznych, hipotonia osiowa z obwodowg hipertonig, zywe odruchy, slepota korowa i
niedostuch, mioklonie i powiekszenie watroby/sledziony, a takze objawy ze strony jamy
ustnej, w tym mikrodoncja, p6Zno wyrzynajgce sie, szeroko rozstawione i spiczaste zeby oraz
przerost dzigset.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Cerebro-cutaneous syndrome with iron
overload
Zespo6t mozgowo-skorny z nadmiarem zelaza

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10

397922 301072 G23.0

Kod ICD11

*Zr6dto

orphcm el

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=397922

Orphanet - interntowa baza danych dotyczacych rzadkich choréb i sierochych lekéw. ©INSERM 1999 -
Dostepna na stronie www.orphanet.pl



