Opis choroby *
Definicja

*Zespo6t Gemignaniego jest rzadka chorobg neurodegeneracyjng, ktéra charakteryzuje sie wolno
postepujgcg ataksjg, zanikiem miesni rgk i przedramion, paraplegia spastyczng, postepujacym
niedostuchem czuciowo-nerwowym, hipogonadyzmem i niskim wzrostem. Dodatkowe cechy
obejmujg uogolniony zanik moézdzku i wady obwodowego uktadu nerwowego. Opisywano réwniez
skrécenie szyjnego odcinka rdzenia kregowego, niepetnosprawnosc intelektualng/w zakresie
umiejetnosci jezykowych oraz miejscowe bielactwo. Od 1989 roku nie ma nowych opiséw w
literaturze.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych Spinocerebellar ataxia-amyotrophy-deafness
syndrome
Ataksja mo6zdzkowo-rdzeniowa - amiotrofia -
gluchota
Spinocerebellar ataxia-amyotrophy-hearing loss
syndrome
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