Tyrozynemia typu 1
Kod Orpha: 882 Kod OMIM: 276700

Opis choroby *

Definicja

Tyrozynemia typu 1 (HTI) to wrodzona wada katabolizmu tyrozyny spowodowana
nieprawidtowg aktywnoscig hydrolazy fumaryloacetooctanu (FAH), ktéra charakteryzuje sie
postepujgcg chorobg watroby, dysfunkcjg kanalikow nerkowych, przetomami podobnymi do
porfirii i radykalng poprawg po wdrozeniu leczenia nityzynonem.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba FAH deficiency
Niedobor FAH
Niedobér fumaryloacetoacetazy
Niedobor hydrolazy fumaryloacetooctanu
Tyrozynemia typu |
Tyrozynemia watrobowo-nerkowa
Fumarylacetoacetase deficiency
Fumarylacetoacetate hydrolase deficiency
Hepatorenal tyrosinemia
Tyrosinemia type |

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10

882 276700 £70.2

Kod ICD11

5C50.11
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=882

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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