Opis choroby *
Definicja

*Zespot zelazowo-mdbzgowo-skorny jest rzadka, genetycznie uwarunkowang chorobg
metaboliczng watroby, ktéra charakteryzuje sie postepujacg neurodegeneracja,
nieprawidtowos$ciami skornymi, w tym rybig tuskg réznego stopnia lub tojotokowym zapaleniem
skoéry oraz nadmiarem zelaza w organizmie. U pacjentéw wystepujg napady drgawkowe
rozpoczynajace sie w niemowlectwie, encefalopatia, nieprawidtowe ruchy gatek ocznych,
hipotonia osiowa z obwodowg hipertonig, zywe odruchy, $lepota korowa i niedostuch, mioklonie i
powiekszenie watroby/$ledziony, a takze objawy ze strony jamy ustnej, w tym mikrodoncja, p6zno
wyrzynajace sie, szeroko rozstawione i spiczaste zeby oraz przerost dzigset.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

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