Opis choroby *

Definicja

*Dziecieca kardiomiopatia przerostowa z powodu niedoboru MRPL44 jest rzadkim schorzeniem
mitochondrialnym, w ktérym dochodzi do zaburzen fosforylacji oksydacyjnej z niedoborem
komplekséw | i IV; charakteryzuje sie kardiomiopatig przerostowg, sttuszczeniem watroby z
podwyzszonymi stezeniami transaminaz watrobowych, nietolerancjg wysitku i ostabieniem miesni.
W pdzniejszym okresie zycia mogg wystgpic¢ objawy neurologiczne i ze strony narzgdu wzroku
(migrena hemiplegiczna, zmiany w MRI mézgu podobne jak w chorobie Leigha, retinopatia

barwnikowa).

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba COXPD16
COXPD16
Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 16
Combined oxidative phosphorylation defect type
16
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