Opis choroby *
Definicja

Genetycznie heterogenny zespét o dziedziczeniu autosomalnym recesywnym, ktory
charakteryzuje sie triadg objawdw: niedoskonata amelogeneza, padaczka o poczatku w okresie
niemowlecym, niepetnosprawnosc¢ intelektualna z/bez regresu z otepieniem.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych Epilepsy-dementia-amelogenesis imperfecta
syndrome
Padaczka - otepienie - amelogenesis imperfecta
Zespot Kohlschuttera i Tonza
Kohlschutter-Ténz syndrome
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