Izolowany niedobor reduktazy CoQ-cytochromu C
Kod Orpha: 1460 Kod OMIM: 616111

Opis choroby *

Definicja

*|zolowany niedobdr kompleksu Il jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym zaburzeniem
fosforylacji oksydacyjnej, ktore charakteryzuje sie szerokim spektrum objawow klinicznych, od
izolowanej miopatii lub przemijajgcej hepatopatii do ciezkich zaburzen wielouktadowych
(mogacych obejmowacd obnizenie napiecia mieSniowego, zahamowanie rozwoju, opdznienie
psychoruchowe, kardiomiopatie, encefalopatie, tubulopatie nerkowg, uposledzenie stuchu,
kwasice mleczanowa, hipoglikemie oraz inne objawy przedmiotowe i podmiotowe).

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Isolated CoQ-cytochrome C reductase
deficiency
Izolowany Niedobdr kompleksu Il
mitochondrialnego tancucha oddechowego
Izolowany Niedobor reduktazy koenzymu Q-
cytochromu C
Izolowany Niedobor reduktazy ubichinionu-
cytochromu C
Isolated coenzyme Q-cytochrome C reductase
deficiency
Isolated mitochondrial respiratory chain
complex Il deficiency
Isolated ubiquinone-cytochrome C reductase
deficiency

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10

1460 616111 G71.3

Kod ICD11

5C53.2Y

*Zrodio

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=1460

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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