Opis choroby *
Definicja

Niedobdér dehydrogenazy semialdehydu bursztynowego (Succinic semialdehyde dehydrogenase -
SSADH) to rzadkie zaburzenie neurometaboliczne metabolizmu kwasu gamma-aminomastowego
(GABA) o niespecyficznym przebiegu klinicznym (od tagodnego do ciezkiego), w ktérym do
najciezszych objawow nalezg zaburzenia poznawcze z wyraznym deficytem ekspresji mowy,
hipotonia, ataksja, padaczka oraz zaburzenia zachowania.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba 4-hydroxybutyric aciduria
Niedobo6r dehydrogenazy semialdehydu
bursztynowego
Gamma-hydroxybutyric aciduria
SSADH deficiency
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