
Autosomalna recesywna leukodystroa
hipomielinizująca zależna od RARS
Kod Orpha: 438114 Kod OMIM: 616140

Opis choroby *

Denicja
A rare, genetic leukodystrophy characterized by developmental delay, increased muscle tone
leading later to spasticity, mild ataxia, nystagmus, dysarthria, intentional tremor, and mild
intellectual disability. Brain imaging reveals supratentorial and infratentorial
hypomyelination.
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Klasykacja
Choroba

Kod ORPHA
438114

Kod OMIM
616140

Kod ICD10
E75.2

Kod ICD11
-

*Źródło

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.

Orphanet - interntowa baza danych dotyczących rzadkich chorób i sierochych leków. ©INSERM 1999 -
Dostępna na stronie www.orphanet.pl

http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=438114

