Opoznienie rozwoju z powodu niedoboru
dehydrogenazy semialdehydu metylomalonowego
Kod Orpha: 289307 Kod OMIM: 614105

Opis choroby *

Definicja

*Opdznienie rozwoju z powodu niedoboru dehydrogenazy semialdehydu metylomalonowego
jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym, wrodzonym btedem metabolizmu aminokwasow
rozgatezionych, z bardzo zmiennym fenotypem klinicznym i biochemicznym, ktéry zwykle
charakteryzuje sie tagodnym lub ciezkim catosciowym opd6zZnieniem rozwoju, podwyzszonym
poziomem kwasu metylomalonowego oraz niekiedy réwniez stezenia kwasu mlekowego w
osoczu i przewlektg kwasicg metylomalonowg, ktérej moze towarzyszy¢ podwyzszone
stezenie innych kwaséw organicznych lub aminokwaséw w moczu (np. beta-alaniny,
metioniny, kwasu 3-hydroksypropionowego, 3-aminoizomastowego i/lub 3-
hydroksyizomastowego). Opisywano réwniez matogtowie, tagodng dysmorfie twarzoczaszki,
hipotonie osiowej, oraz niewydolnos¢ watroby i nieprawidtowosci osrodkowego uktadu
nerwowego w badaniu MRLinf brsup

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Developmental delay due to ALDH6A1
deficiency
Opoznienie rozwoju z powodu niedoboru
ALDHG6A1
Opdznienie rozwoju z powodu niedoboru
MMSDH
Developmental delay due to MMSDH
deficiency

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10

289307 614105 E71.1

Kod ICD11

*7rddto



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=289307

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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