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Opis choroby *

Denicja
*CAD-CDG jest rzadkim wrodzonym zaburzeniem glikozylacji spowodowanym mutacjami w
genie CAD ; charakteryzuje się encefalopatią padaczkową, całościowym opóźnieniem rozwoju,
niedokrwistością normocytarną i anizopoikilocytozą. Występuje utrata nabytych we
wczesnym dzieciństwie umiejętności, a naturalny przebieg choroby może prowadzić do
śmierci we wczesnym dzieciństwie.
Dane

Klasykacja
Choroba

Synonimy
CDG syndrome type Iz
CDG1Z
CDG-Iz
Zespół CDG typu Iz
Wrodzone zaburzenie glikozylacji typu 1z
Zespół obniżonej glikozylacji glikoprotein typu
Iz
CDG-Iz
CDG1Z
Carbohydrate decient glycoprotein syndrome
type Iz
Congenital disorder of glycosylation type 1z

Kod ORPHA
448010

Kod OMIM
616457

Kod ICD10
E77.8

Kod ICD11
5C54.2

*Źródło

http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=448010


Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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