Opis choroby *
Definicja

*Acyduria D,L-2-hydroksyglutarowa jest rzadkim wrodzonym btedem metabolizmu, ktéry
charakteryzuje sie ciezkg noworodkowg encefalopatig padaczkows, epizodami bezdechu i
niewydolnosci oddechowej, powaznym catosciowym opdéznieniem lub brakiem rozwoju
psychoruchowego, ciezkg hipotonig miesniowg lub brakiem ruchéw dowolnych, trudnosciami w
odzywianiu i zahamowaniem rozwoju, brakiem kontaktu wzrokowego, nieprawidtowosciami
strukturalnymi moézgu (ktére obejmujg zanik atrofia moézgu, powiekszenie komor oraz hipoplazje
lub dysplazje ciata modzelowatego), tagodnymi objawami dysmorficznymi (wydatne czoto,
hiperteloryzm, skierowane skosnie ku dotowi szpary powiekowe, ptaski grzbiet nosa),
podwyzszonym stezeniem mleczanow w ptynie mozgowo-rdzeniowym i 0soczu oraz metabolitow
cyklu Krebsa w moczu.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Combined D-2-hydroxyglutaric acidemia and L-2-
hydroxyglutaric acidemia
D,L-2-HGA
Kwasica D,L-2-hydroksyglutarowa
Ztozona acyduria D-2-hydroksyglutarowa i L-2-
hydroksyglutarowa
Ztozona kwasica D-2-hydroksyglutarowa i L-2-
hydroksyglutarowa
Combined D-2-hydroxyglutaric aciduria and L-2-
hydroxyglutaric aciduria
D,L-2-HGA
D,L-2-hydroxyglutaric acidemia
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