Dziedziczna kriohydrocytoza z obnizonym
poziomem stomatyny
Kod Orpha: 168577 Kod OMIM: 608885

Opis choroby *

Definicja

*Dziedziczna kriohydrocytoza z obnizonym stezeniem stomatyny jest rzadkg niedokrwistosciag
hemolityczng, ktéra charakteryzuje sie skojarzeniem objawow neurologicznych, takich jak
opdznienie psychoruchowe, drgawki oraz zmienne zaburzenia ruchowe z niedokrwistoscig
hemolityczng z stomatocytozg, co prowadzi do zwiekszonej przepuszczalnosci bton
erytrocytow dla kationoéw, rzekomej hiperkaliemii, przetomdw hemolitycznych oraz
powiekszenia watroby i Sledziony. Wystepuje réwniez za¢ma.

orphanet

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba CHC type 2
CHC typu 2
Kriohydrocytoza dziedziczna typu 2
Kriohydrocytoza z niedoborem stomatyny
sdCHC
Hereditary cryohydrocytosis type 2
Stomatin-deficient cryohydrocytosis
sdCHC

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10

168577 608885 D58.8

Kod ICD11

3A10.Y
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=168577

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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