Opis choroby *
Definicja

Rzadkie zaburzenie neurologiczne o podtozu genetycznym, ktére charakteryzuje sie spektrum
fenotypowym obejmujgcym ciezkg niepetnosprawnos¢ intelektualng, opdznienie rozwoju i, w
wiekszosci przypadkdw, padaczke o wczesnym poczatku. Najczestszym typem napadow
padaczkowych sg napady zgieciowe, ale opisano szerokie spektrum ich rodzajow. Zaburzenia
ruchowe obejmujg ataksje, hipotonie, dystonie, drzenie, spastycznos¢ i dyskinezy. U niektérych
pacjentdw wystepujg objawy ze spektrum autyzmu. U starszych wiekiem pacjentow mogg
wystgpi¢ objawy parkinsonizmu, w tym drzenie, spowolnienie ruchowe i antecollis (opadania
gtowy i szyi).
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