Opis choroby *
Definicja

Rzadka, genetycznie uwarunkowana choroba neurodegeneracyjna, ktéra charakteryzuje sie
wrodzonym matooczem, zapadnietymi oczami, Slepotg, matogtowiem, ciezkg
niepetnosprawnoscig intelektualng, postepujgca spastycznoscia i drgawkami. Rozwoj
psychoruchowy jest prawidtowy w pierwszych 6-8 miesigcach zycia, a nastepnie gwattownie i
systematycznie sie pogarsza. MRl mdzgu ujawnia postepujace i rozlegte zmiany zwyrodnieniowe,
zwtaszcza dotyczace kory mozgowej, mézdzku, pnia mdzgu i ciata modzelowatego, z catkowitag
utratg istoty biatej mdzgu.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Zespo6t wad wrodzonych MCOPS10
MCOPS10
Syndromiczne matoocze typu 10
Zespot MOBA
MOBA syndrome
Syndromic microphthalmia type 10
Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
77299 611222 Q11.2
Kod ICD11
LD21.0
*Zr6dto

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=77299

