Dziedziczona w linii matczynej kardiomiopatia i
utrata stuchu
Kod Orpha: 1349 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

Rzadka choroba mitochondrialna o niejednorodnym obrazie klinicznym, ktéra charakteryzuje
sie wspotwystepowaniem postepujgcego niedostuchu zmystowo-nerwowego z
kardiomiopatig przerostowgq i, w wiekszosci przypadkdw, objawami encefalomiopatii, takimi
jak ataksja, niewyrazna mowa, postepujgcym zewnetrznym niedowtadem gatki ocznej,
ostabieniem miesni, bélem miesni i nietolerancjg wysitku.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad Maternally-inherited cardiomyopathy and

wrodzonych deafness
Kardiomiopatia zwigzana z tRNA-LYS - utrata
stuchu
mtDNA-related cardiomyopathy and deafness
mtDNA-related cardiomyopathy and hearing
loss
tRNA-LYS-related cardiomyopathy-hearing loss
syndrome

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10

1349 - ESS.8

Kod ICD11
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=1349

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.

Orphanet - interntowa baza danych dotyczacych rzadkich choréb i sierochych lekéw. ©INSERM 1999 -
Dostepna na stronie www.orphanet.pl



