Opis choroby *
Definicja

*Matogtowie - postepujgca leukoencefalopatia zalezne od PYCR2 jest rzadkim, genetycznie
uwarunkowanym zespotem z niepetnosprawnoscig intelektualng, ktory charakteryzuje sie
postepujgcym po urodzeniu matogtowiem, hipomielinizacjg moézgu i znacznie opdznionym
rozwojem psychoruchowym z brakiem mowy, a takze hipotonig osiowg, wzmozonym napieciem
miesni konczyn z nadmierng ruchomoscig nadgarstkow i stawow skokowych, wygérowanymi
odruchami Sciegnistymi, znacznymi zanikami miesni i zaburzeniami prawidtowego rozwoju.
Towarzyszaca dysmorfia twarzowo-czaszkowa obejmuje trojkgtng twarz z dwuskroniowym
zwezeniem, skosnie ku goérze lub ku dotowi ustawione szpary powiekowe, hipoplazje kosci
jarzmowych, duze, znieksztatcone uszy z nadmiernie zagietym obrgbkiem, zadarty bulwiasty nos,
dtuga wygtadzong rynienke wargowa i cienkie brzegi czerwieni wargowe;.
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