Wrodzony uogolniony zespot sztywnosci mieSniowej
z hiperkurczliwoscia
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Opis choroby *

Definicja

A rare defect of tropomyosin characterized by decreased fetal movements and generalized
muscle stiffness at birth. Additional features include joint contractures, short stature,
kyphosis, dysmorphic features, temperature dysregulation, and variably severe respiratory
involvement with hypoxemia. Muscle biopsy shows mild myopathic features.
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.

Orphanet - interntowa baza danych dotyczacych rzadkich choréb i sierochych lekéw. ©INSERM 1999 -
Dostepna na stronie www.orphanet.pl


http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=476406

