Choroba Denta
Kod Orpha: 1652 Kod OMIM: 310468

Definicja

Dane

Klasyfikacja
Choroba

Kod ORPHA
1652

Kod ICD11
GB90.42

Opis choroby *

Rzadka choroba kanalikéw nerkowych sprzezona z chromosomem X, ktéra charakteryzuje sie
pierwotng dysfunkcjg kanalikdbw proksymalnych, z biatkomoczem o matej masie
czgsteczkowej. Inne czeste objawy ze strony nerek obejmujg miedzy innymi hiperkalciurie,
kamice/wapnice nerek oraz postepujacg niewydolnos¢ nerek. Istniejg dwa podtypy: choroba
Denta typu 1 charakteryzujgca sie izolowanym fenotypem nerkowym, zwigzana z wariantami
w genie CLCN5 oraz choroba Dent typu 2, czesto charakteryzujgca sie dodatkowymi objawami
pozanerkowymi, zwigzana z wariantami w genie OCRL1 .

Synonimy

Dent syndrome

Biatkomocz drobnoczgsteczkowy z
hiperkalciurig i nefrokalcynoza

Nerkowy zespdt Fanconiego z nefrokalcynozg i
kamieniami nerkowymi

Recesywna kamica nerkowa sprzezona z
chromosomem X

Recesywna krzywica hipofosfatemiczna z
hiperkalciurig sprzezona z chromosomem X
Zespot Denta

Low-molecular-weight proteinuria with
hypercalciuria and nephrocalcinosis

Renal Fanconi syndrome with
nephrocalcinosis and renal stones

X-linked recessive hypercalciuric
hypophosphatemic rickets

X-linked recessive nephrolithiasis

Kod OMIM Kod ICD10
310468 N25.8
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=1652

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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