Niemowlecy rdzeniowy zanik miesni sprzezony z
chromosomem X
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Opis choroby *

Definicja

Rzadka postac rdzeniowego zaniku miesni, ktora charakteryzuje sie ciezkg hipotonig
obserwowang u noworodkdéw, brakiem odruchdéw, duzym ostabieniem, mnogimi wrodzonymi
przykurczami, dysmorfig twarzy (miopatyczna twarz z otwartymi ustami z namiotowatym
ksztattem gérnej wargi), wnetrostwem i tagodnymi nieprawidtowosciami szkieletu (tj. kyfoza,
skolioza). Czesto jest poprzedzona wielowodziem i ostabieniem ruchdw ptodu in utero, zas
krotko po urodzeniu dochodzi do ztaman kosci. Ostabienie miesni postepuje, a zajecie miesni
klatki piersiowej ostatecznie prowadzi do niewydolnosci oddechowe;j.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba SMAX2
Dzieciecy rdzeniowy zanik miesni sprzezony z
chromosomem X
Rdzeniowy zanik miesni zalezny od SMAX2
Rdzeniowy zanik miesni typu 2 sprzezony z
chromosomem X
Rdzeniowy zanik miesni z artrogrypoza
SMAX2
Dystalna artrogrypoza sprzezona z
chromosomem X
Spinal muscular atrophy with arthrogryposis
X-linked distal arthrogryposis multiplex
congenita
X-linked spinal muscular atrophy type 2
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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