Niepetnosprawnosc intelektualna sprzezona z
chromosomem X - malformacja Dandy'ego i Walkera
- choroba zwojow podstawnych - napady
padaczkowe

Kod Orpha: 1568 Kod OMIM: 304340

Opis choroby *

Definicja

Rzadka wada rozwojowa osrodkowego uktadu nerwowego charakteryzujgca sie ciezka
niepetnosprawnoscig intelektualng, hipotonig o wczesnym poczatku z postepujaca
spastycznoscig i przykurczami, choreoatetozg, drgawkami, dysmorfig twarzy (wydtuzona
twarz z wydatnym czotem) i nieprawidtowosciami w badaniu obrazowym mozgu, takimi jak
malformacja Dandy'ego-Walkera i odktadanie sie zelaza.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad Pettigrew Syndrome

wrodzonych Sprzezony z chromosomem X zespot
niepetnosprawnosci intelektualnej,
malformacji Dandy-Walkera, choroby zwojéw
podstawy mdzgu oraz drgawek

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10

1568 304340 Q04.8

Kod ICD11

LD90

*7r6dto

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=1568

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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