Opis choroby *
Definicja

*Mitochondrialna kardiomiopatia przerostowa z kwasicg mleczanowg spowodowana niedoborem
MTO1 jest rzadkim mitochondrialnym zaburzeniem fosforylacji oksydacyjnej z niedoborem
komplekséw 1 i IV, ktore charakteryzuje sie kwasicg mleczanowg, hipotonig, kardiomiopatig
przerostowg i catosciowym opdznieniem rozwoju. Moga wystapic¢ trudnosci w karmieniu, brak
prawidtowego rozwoju, drgawki, zanik nerwu wzrokowego i ataksja.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba COXPD10
COXPD10
Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 10
Combined oxidative phosphorylation defect type
10
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