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Opis choroby *

Definicja

*Rodzinny steroidooporny zesp6t nerczycowy z gtuchotg zmystowo-nerwowg jest rzadkim,
genetycznie uwarunkowanym niedoborem koenzymu Q10, ktory charakteryzuje sie
niedostuchem zmystowo-nerwowym i ciezkim, postepujacym zespotem nerczycowym,
nieodpowiadajgcym na leczenie steroidami. Objawy kliniczne obejmujg biatkomocz,
hipoalbuminemie oraz obrzeki o wczesnym poczatku, co prowadzi do schytkowej
niewydolnosci nerek. W biopsji nerki widoczne jest ogniskowe segmentalne stwardnienie
ktebuszkdéw nerkowych i rozlane stwardnienie mezangialne. Rzadko opisywano napady
padaczkowe, ataksje i objawy dysmorfii.inf brsup

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Familial steroid-resistant nephrotic syndrome
with sensorineural hearing loss

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10

280406 614650 NO4.8

Kod ICD11

*Zr6dto

orphcp et

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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