Opis choroby *
Definicja

*Kwasica metylomalonowa z powodu defektu receptora transkobalaminy jest rzadkim
zaburzeniem wchtaniania i transportu metabolitéw, ktére charakteryzuje sie umiarkowanym
wzrostem stezenia kwasu metylomalonowego (MMA) we krwi i moczu z powodu zmniejszonego
wychwytu kobalaminy przez komorki wskutek zaburzonej funkcji receptora transkobalaminy.
Pacjenci zwykle nie majg objawdw, jednak w badaniach przesiewowych stwierdza sie zwiekszone
stezenie C3-acylokarnityny i MMA w osoczu. Stezenia homocysteiny w surowicy mogg byc¢
prawidtowe lub umiarkowanie podwyzszone. Opisywano niedroznos¢ naczyn siatkowki, co
prowadzi do ciezkiego niedowidzenia.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Wada biologiczna Methylmalonic acidemia, TCb1R type
Kwasica metylomalonowa, typ TCb1R
Kwasica metylomalonowa, typ TCbIR
Methylmalonic acidemia, TCbIR type
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