Izolowany deficyt karboksylazy 3-metylokrotonylo-
CoA
Kod Orpha: 6 Kod OMIM: 210210

Opis choroby *

Definicja

Niedobor karboksylazy 3-metylokrotonyl-CoA (3-MCCD) jest dziedzicznym zaburzeniem
metabolizmu leucyny, charakteryzujgcym sie bardzo zmiennym obrazem klinicznym, od
przetomu metabolicznego w niemowlectwie do braku objawdw w wieku dorostym.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba 3-methylcrotonylglycinuria
3-metylokrotonyloglicynuria
MCCD
Niedobdér MCC
MCC deficiency
MCCD
Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
6 210210 E71.1
Kod ICD11
5C50.E0
*Zr6dto
orphcm et

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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