orpnhanet

.. Niepetnosprawnosé intelektualna sprzezona z
chromosomem X, typ Najm

Orpha number: ORPHA163937
STRESZCZENIE

Definicja choroby:

Niepetnosprawnos¢ intelektualna sprzezona z chromosomem X, typ Najm jest rzadkim
zespotem dysgenezji mozdzku, charakteryzujgcym sie roznymi objawami klinicznymi, od
niepetnosprawnosci w stopniu lekkim z lub bez wrodzonego oczoplasu, do gtebokich zaburzen
poznawczych zwigzanych z niedorozwojem lub zanikiem mozdzku i mostu, jak réwniez
nieprawidtowosciami w rozwoju kory mézgowe;.

Epidemiologia:

Czestos¢ wystepowania tego rzadkiego zespotu neurologicznego jest nieznana. Do tej pory
opisano 35 rodzin.

Opis kliniczny:

Pacjenci (gtéwnie pfci zenskiej) mogg prezentowac rézne objawy kliniczne, od deficytéw
intelektualnych, ciezkiego opdznienia rozwoju, poprzez drgawki, niepewny chdd,
sensoneuronalng utrate stuchu i matogtowie w okresie postnatalnym (w wiekszosci
przypadkow). Dyskretne cechy dysmorfii twarzy obejmujg niskie lub szerokie czoto,
hiperteloryzm, dtuga rynienke nosowg i matozuchwie. Zmiany w oku réwniez sg zréznicowane i
obejmujg wrodzony oczoplas, zez, zaéme, krotkowzrocznos¢ i zmniejszong ostro$¢é wzroku.
Objawy u pacjentow ptci meskiej sg bardziej nasilone.

Etiologia:

U pacjentéow z tym zespotem mozna znalez¢ mutacje punktowe i delecje genu <i>CASK</i>
(Xpll.4)

Metody diaghostyczne:
Rezonans magnetyczny (MRI) uwidacznia niedorozwoj/zanik mostowo-mézdzkowy i

wygtadzone zakrety korowe. Do potwierdzenia rozpoznania niezbedne jest badanie
molekularne.

Poradnictwo genetyczne:
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Dziedziczenie ma charakter dominujgcy sprzezony z chromosomem X.
Recenzent - ekspert:
o Dr Ginevra Zanni

Aktualizacja: Luty 2013
Ttumaczenie: Wrzesien 2013

Streszczenie to zostato przettumaczone dzieki wsparciu finansowemu UE ,Development of the
European portal of rare diseases and orphan drugs — Orphanet Europe”

Ten dokument jest prezentowany wylgcznie w celach informacyjnych. Zawarte w nim
informacje w zadnym przypadku nie moga zastgpi¢ fachowej opieki medycznej
wykwalifikowanych specjalistow i nie powinny byé wykorzystywane jako podstawa do
diagnozowania lub leczenia.
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