Opis choroby *
Definicja

*Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 17 jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym
zaburzeniem mitochondrialnym spowodowanym defektem syntezy biatek mitochondrialnych,
ktére charakteryzuje sie ciezkg kardiomiopatig przerostowg o wczesnym poczatku (ktéra czasami
przechodzi w kardiomiopatie rozstrzeniowg), z towarzyszgcym zaburzeniem prawidtowego
rozwoju, catosciowym opoznieniem rozwoju, hipotonig miesniowg, podwyzszonym stezeniem
kwasu mlekowego w surowicy i niedoborem kompleksu | w biopsji migsni szkieletowych.
Opisywano réwniez niepetnosprawnosc intelektualng, wysiek osierdziowy i tagodne objawy
sercowe.
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Klasyfikacja Synonimy
Choroba COXPD17
COXPD17
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
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