Opis choroby *
Definicja

*Rodzinna leukoencefalopatia naczyniowa zalezna od COL4AT1 jest rzadka, genetycznie
uwarunkowang chorobg neurologiczng, ktéra charakteryzuje sie obecnoscig kruchych matych
naczyn uktadu naczyniowego wewngtrzmadzgowego u réznych cztonkéw jednej rodziny; klinicznie
objawia sie jednorazowym lub nawracajgcym udarem krwotocznym i/lub niedokrwiennym, czesto
z zajeciem oczu i nerek. W badaniach neuroobrazowych widoczna jest rozlana leukoencefalopatia
okotokomorowa, zwigzana z poszerzonymi przestrzeniami okotonaczyniowymi, zawatem mézgu i
mikrokrwotokami.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba COL4A1-related brain small vessel disease with
hemorrhage
Choroba matych naczyn mézgu z krwawieniem
zalezna od COL4A1
Zespot kretych tetnic siatkéwki, noworodkowego
porazenia potowiczego i autosomalnnej
dominujacej leukoencefalopati zalezny od
COL4A1
COL4A1-related retinal arteriolar tortuosity-
infantile hemiparesis-autosomal dominant
leukoencephalopathy syndrome
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