Zespot podobny do PEHO
Kod Orpha: 99807 Kod OMIM: 617507

Opis choroby *

Definicja

*Zespot podobny do PEHO jest rzadka, genetycznie uwarunkowang chorobg neurologiczng,
ktéra charakteryzuje sie postepujacg encefalopatig, napadami padaczkowymi o wczesnym
poczgtku z hipsarytmig w zapisie EEG, obrzekiem twarzy i konczyn, ciezkg hipotonig,
wczesnym zatrzymaniem rozwoju psychoruchowego i dysmorfig twarzoczaszki (ewoluujgce
matogtowie, waskie czoto, krotki nos, wydatne matzowiny uszne, otwarte usta, mikrognacja),
przy braku objawdéw nerwowo-ocznych oraz nieprawidtowosci w badaniach
neuroobrazowych. Towarzyszy takze staba odpowiedz wzrokowa, zaburzenia wzrastania oraz
i zwezajgce sie palce.
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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