Opis choroby *

Definicja

*Ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 43 to rzadka ataksja mézdzkowa typu |, dziedziczaca sie w
sposbéb autosomalny dominujacy, ktéra charakteryzuje sie powoli postepujacg niezbornoscia
mozdzkowg o poczgtku péznym, w wieku dorostym, przebiegajgca zwykle z zaburzeniami chodu i
rownowagi, i skojarzona z neuropatig obwodowg o charakterze aksonalnym, ktéra prowadzi do
ostabienia/zaniku odruchéw Sciegnistych oraz zaburzen czucia. Moga wystepowac bole koriczyn
dolnych oraz zanik miesni, a takze rézne objawy pochodzenia mézdzkowego, w tym dyzartria,

oczoplgs, sakady hipometryczne i drzenie.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba SCA43
SCA typ 43
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
497764 617017 G11.2
Kod ICD11
8A03.16
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