Zespot catosciowego opoznienia w rozwoju, wad
wzroku, postepujacego zaniku mozdzku i hipotonii
tutowia

Kod Orpha: 480898 Kod OMIM: 616875

Opis choroby *

Definicja

*Zespot catosciowego opdznienia w rozwoju, wad wzroku, postepujgcego zaniku mézdzku i
hipotonii tutowia jest rzadkg, genetycznie uwarunkowang chorobg neurologiczng, ktéra
charakteryzuje sie tagodnym lub ciezkim op&znieniem rozwoju i zaburzeniami mowy,
hipotonig tutowia, zaburzeniami widzenia ($lepota korowa i nieprawidtowe wzrokowe
potencjaty wywotane), postepujgcym zanikiem maozgu, ktére gtéwnie dotyczy mdzdzku,
skroceniem lub zanikiem ciata modzelowatego. Ponadto moze wystgpi¢ wzmozone napiecie
miesni konczyn, postawa dystoniczna, ostabienie odruchow Sciegnistych, skolioza,
postnatalne (pourodzeniowe) matogtowie i zréznicowana dysmorfia twarzy (np. gteboko
osadzone oczy, przerost dzigset, krotka rynienka podnosowa i cofnieta zuchwa).
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=480898

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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