Postepujaca dystrofia siatkowki spowodowana
defektem transportu retinolu
Kod Orpha: 352718 Kod OMIM: 615147

Definicja

Opis choroby *

*Postepujgca dystrofia siatkdwki spowodowana defektem transportu retinoluinf brsup jest
rzadkim, genetycznie uwarunkowanym zaburzeniem wchtaniania i transportu metabolitéw,
ktéry charakteryzuje sie postepujgca dystrofig precikowo-czopkowg, zwykle objawiajgcg sie w
dziecinstwie uposledzeniem widzenia w nocy, postepujgcg utratg ostrosci wzroku i ciezkim
niedoborem retinolu bez keratomalacji (degeneracji rozptywnej rogéwki). Zgtaszano takze
rozszczep struktur oka (coloboma), ciezki trgdzik i hipercholesterolemie.inf brsup

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Retinol dystrophy-iris coloboma-comedogenic
acne syndrome
Zespot dystrofia retinolowa-rozszczep
teczowki-tragdzik komedogenny

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10

352718 615147 H35.5

Kod ICD11

*Zr6dto

orphcp et

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=352718
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