Zespot deplecji mitochondrialnego DNA, postac
encefalomiopatyczna
Kod Orpha: 254803 Kod OMIM: 612075

Opis choroby *

Definicja

*Zespot deplecji mitochondrialnego DNA, postac encefalomiopatyczna (mézgowo-miesniowa)
nalezy do schorzen zwigzanych z mutacjami mitochondrialnego DNA, ktére typowo
charakteryzujg sie objawami nerwowo-miesniowymi z hipotonig o poczagtku w wieku
niemowlecym, kwasicg mleczanowga, opdznieniem psychoruchowym, postepujgcymi
zaburzeniami ruchowymi o typie hiperkinezji-dystonii, oftalmoplegig zewnetrzng,
niedostuchem zmystowo-nerwowym, uogélnionymi napadami drgawkowymi i zr6znicowang
dysfunkcja kanalikow nerkowych. Moga wystgpic liczne inne objawy kliniczne.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Grupa fenomendw mtDNA depletion syndrome,
encephalomyopathic form
Zespot deplecji mtDNA, postac
encefalomiopatyczna

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
254803 612075 E88.8

Kod ICD11

*7rddio

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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