Opis choroby *
Definicja

*Zespot mikrodelecji Xp21 jest rzadkg aberracjg chromosomowg, ktéra charakteryzuje sie
ztozonym niedoborem kinazy glicerolowej, wrodzong hipoplazjg nadnerczy, niepetnosprawnoscia
intelektualng i/lub dystrofig mieSniowg Duchenne'a, zwykle dotyczgcg mezczyzn. Objawy kliniczne
zalezg od wielkosci delecji oraz liczby i typu gendéw znajdujacych sie w obszarze delecji.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba Complex GKD
Del(X)(p21)
Niedobor kinazy glicerolu - zesp6t przylegtego
genu
Zespo6t mikrodelecji Xp21
Complex glycerol kinase deficiency
Del(X)(p21)
Xp21 contiguous gene deletion syndrome
Xp21 microdeletion syndrome
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