
Opis choroby *

Denicja

*Zespół niepełnosprawności intelektualnej związany z TBCK jest rzadkim, genetycznie
uwarunkowanym zespołem z niepełnosprawnością intelektualną, który charakteryzuje zwykle
głęboką/znaczną niepełnosprawnością intelektualną z brakiem mowy, ciężką hipotonią dziecięcą z
osłabieniem lub brakiem odruchów, wyraźnie spowolnionym rozwojem ruchowym (brak postępu
poza nabyciem zdolności samodzielnego siadania), padaczką o wczesnym początku, zezem i
postępującym zanikiem mózgu o początku w okresie postnatalnym (zmniejszenie objętości
mózgu, poszerzenie układu komorowego wtórne do zaniku miąższu mózgu, dysgenezja ciała
modzelowatego, nieprawidłowości istoty białej - od zmian niespecycznych po leukodystroę).
Trudności w połykaniu, niewydolność oddechowa, osteoporoza i zmienna dysmora czaszkowo-
twarzowa (w tym skośno/krótkogłowie, zwężenie dwuskroniowe, łukowate brwi, wysoki grzbiet
nosa, zadarty nos, wysokie podniebienie, namiotowy kształt górnej wargi) mogą stanowić
dodatkowe cechy kliniczne.
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Zespół wad wrodzonych
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