Lizencefalia spowodowana mutacja LIS1
Kod Orpha: 95232 Kod OMIM: 607432

Opis choroby *

Definicja

*Lizencefalia spowodowana mutacjg LIS1 jest wadg mdzgowia z padaczkg, ktora
charakteryzuje sie gtdbwnie izolowang tylng lizencefalig z op6znieniem rozwoju,
niepetnosprawnoscig intelektualng i padaczka, ewoluujgca zwykle od zespotu Westa w zespot
Lennoxa i Gastauta. Dodatkowe cechy obejmujg hipotonie miesniowa, nabyte matogtowie,
zaburzenia prawidtowego rozwoju i stabg kontrole funkcji drég oddechowych, co prowadzi do
zachtystowego zapalenia ptuc.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba PAFAH1B1-related lissencephaly
Lizencefalia zwigzana z PAFAH1B1

95232 607432 Q04.3

Kod ICD11

LD20.1

*Zr6dto

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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