Opis choroby *
Definicja

Niedobdr transferazy sukcynylo-CoA:3-ketokwasu CoA (SCOTD) polega na defekcie utylizacji ciat
ketonowych i charakteryzuje sie, ciezkimi, potencjalnie Smiertelnymi, napadowymi epizodami
kwasicy ketonowe;.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba OXCT1 deficiency
Niedobor OXCT1
Niedobdr SCOT
Niedobor transferazy acetoacetatu sukcynylo-
CoA
Niedobor transferazy sukcynylo-CoA:3-
ketokwasu CoA
SCOT deficiency
Succinyl-CoA acetoacetate transferase deficiency
Succinyl-CoA:3-ketoacid CoA transferase
deficiency
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