Opis choroby *
Definicja

*Kardiomiopatia przerostowa i choroba kanalikéw nerkowych spowodowana mutacjami
mitochondrialnego DNA jest mitochondrialnym zaburzeniem fosforylacji oksydacyjnej, ktére
charakteryzuje sie kardiomiopatig przerostowg i rozstrzeniowg, zahamowaniem rozwoju, miopatig
z uogoblniong hipotonig i zwiekszonym stezeniem kinazy kreatyninowej, op6znieniem i/lub regresjg
rozwoju z zanikami mézgu w badaniu MRI, niewydolnoscig nerek, kwasicg kanalikowg i kwasicg
mleczanowg. Dodatkowe objawy kliniczne obejmujg drgawki i niewydolnos¢ oddechowa.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Hypertrophic cardiomyopathy with kidney
anomalies due to mtDNA mutation
Kardiomiopatia przerostowa i choroba kanalikow
nerkowych z powodu mutacji mtDNA
Kardiomiopatia przerostowa z wadami nerek
wskutek mutacji w mitochondrialnym DNA
Hypertrophic cardiomyopathy with renal
anomalies due to mitochondrial DNA mutation
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