Opis choroby *
Definicja

Acyduria 2-hydroksyglutarowa to grupa zaburzen neurometabolicznych o szerokim spektrum
klinicznym, poczgwszy od ciezkich przypadkéw noworodkowych do postaci postepujacych oraz
przypadkdw bezobjawowych, charakteryzujgcych sie pod wzgledem biochemicznym zwiekszonym
poziomem kwasu 2-hydroksyglutarowego w osoczu, ptynie mézgowo-rdzeniowym i moczu.
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Klasyfikacja Synonimy

Grupa fenomenow 2-hydroxyglutaric acidemia
Kwasica 2-hydroksyglutarowa
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