Opis choroby *
Definicja

*Rdzeniowy zanik miesni z niewydolnoscig oddechowg typu 1 jest rzadka, genetycznie
uwarunkowang chorobg neuronu ruchowego, ktéra charakteryzuje sie ciezkimi zaburzeniem
oddychania/niewydolnoscig oddechowg z towarzyszgcym porazeniem przepony, oraz
postepujgcym, symetrycznym ostabieniem i zanikiem miesni - od miesni dystalnych do
proksymalnych (zwtaszcza w dolnych konczynach). Wywiad wskazuje na op6znienie wzrastania
wewngtrzmacicznego, niskg mase urodzeniowg, cichy ptacz, staby odruch ssania i brak
prawidtowego rozwoju oraz Swist wdechowy, nawracajace epizody dusznosci lub bezdechu, sinice
i brak gtebokich odruchoéw Sciegnistych. Czesto wystepuje pogtebiona kifoza/skolioza, deformacje
stop i przykurcze stawow.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba Autosomal recessive distal spinal muscular

atrophy type 1

Autosomal recessive distal spinal muscular
atrophy type 1

Autosomalny recesywny dystalny rdzeniowy
zanik miesni typu 1

Autosomalny recesywny rdzeniowy zanik miesni
z niewydolnoscig oddechowg

dHMNG6

dSMA1

Dystalna dziedziczna neuropatia ruchowa typu 6
Dystalna-HMN typu 6

Rdzeniowy zanik miesni przepony

SIANRF

SMARD1

Autosomal recessive spinal muscular atrophy
with respiratory distress

Diaphragmatic spinal muscular atrophy
Distal hereditary motor neuropathy type 6
Distal-HMN type 6

SIANRF

SMARD1

Severe infantile axonal neuropathy with
respiratory failure type 1

dHMNG6

dSMA1
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