Niedobor karboksykinazy
fosfolenolopirogronianowej
Kod Orpha: 2880 Kod OMIM: 261680

Opis choroby *

Definicja

tego zaburzenia.

Rzadkie zaburzenie glukoneogenezy, ktore wynika z upos$ledzenia aktywnosci enzymu
karboksykinazy fosfoenolopirogronianowej i obejmuje cytozolowe i mitochondrialne postaci
niedoboru enzymu. Poczgtek objawdw przypada na okres noworodkowy lub kilka miesiecy po
urodzeniu i obejmujg one hipoglikemie zwigzang z ostrymi epizodami ciezkiej kwasicy
mleczanowej, postepujace pogorszenie stanu neurologicznego, ciezka niewydolnos¢ watroby,
nerkowg kwasice kanalikowg oraz zespét Fanconiego. U pacjentéw obserwuje sie uszkodzenie
wielonarzagdowe z opdznieniem wzrastania, ostabienie miesni i obnizenie napiecia
miesniowego, opoznienie rozwoju z drgawkami, spastycznoscia, sennoscig, matogtowiem i
kardiomiopatig. Do tej pory nie ma jednoznacznych dowodow na istnienie izolowanej postaci
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Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba PEPCK deficiency
Niedobér PEPCK
2880 261680 E74.4
Kod ICD11
5C53.0Y
*Zrodio



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=2880

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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