Opis choroby *
Definicja

*Zespot MEGDEL jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym zaburzeniem neurometabolicznym,
ktére charakteryzuje sie hipoglikemig noworodkowg, objawami sepsy niezwigzanej z infekcja,
narastajgcymi problemami z karmieniem, brakiem prawidtowego rozwoju, przemijajgcg
dysfunkcjg watroby i hipotonig tutowia, przechodzgcg w dystonie i spastycznos¢, co skutkuje
zatrzymaniem rozwoju psychoruchowego i/lub regresem rozwoju. Towarzyszy postepujgcy
niedostuch zmystowo-nerwowy, niepetnosprawnos¢ intelektualna i brak rozwoju mowy. W
badaniach laboratoryjnych obserwuje sie kwasice 3-metyloglutakonowg oraz przemijajgce
podwyzszenie stezenia mleczandw i transaminaz w surowicy.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba 3-methylglutaconic aciduria with deafness-
encephalopathy-Leigh-like syndrome
Acyduria 3-metyloglutakonowa z gtuchotg -
encefalopatia -zespét podobny do zespotu
Leigha
3-methylglutaconic aciduria with hearing loss-
encephalopathy-Leigh-like syndrome

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10

352328 614739 E71.1

Kod ICD11

*Zr6dto

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=352328

