Opis choroby *
Definicja

*Zespot postepujacej neurozwyrodnieniowej nadwrazliwosci na Swiatto zaleznej od PCNA jest
rzadkg chorobg neurodegeneracyjng, zwigzang z obecnoscig homozygotycznych mutacji w genie
PCNA.Charakteryzuje sie neurodegeneracjg, opo6znieniem wzrastania po urodzeniu, niedostuchem
zmystowo-nerwowym, rozwijajgcym sie przed nabyciem umiejetnosci jezykowych, przedwczesnym
starzeniem sie, teleangiektazjami ocznymi i skornymi, trudnosciami w nauce, Swiatlowstretem i
nadwrazliwoscig na swiatto z predyspozycjg do nowotworow ztosliwych indukowanych ekspozycjg
na stonce. Postepujgce pogorszenie stanu neurologicznego prowadzi do zaburzen chodu,
ostabienia miesni, trudnosci w méwieniu i potykaniu oraz postepujgcego pogorszenia funkgji
poznawczych.

Dane

Klasyfikacja
Choroba

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
438134 615919 G11.3

Kod ICD11

*Zrodto

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=438134

