Opis choroby *
Definicja

*Niedobdr syntetazy kwasu liponowego jest rzadkg chorobg neurometaboliczng, ktéra
charakteryzuje sie napadami drgawkowymi (czesto opornymi na leczenie) u noworodkow,
hipotonig miesniowg, trudnosciami w karmieniu (ostabiony odruch ssania i/(lub) potykania) oraz
tagodnym lub ciezkim opdznieniem psychoruchowym, zwigzanym z nieketotyczng
hiperglicynemia, zwykle stwierdzang w badaniu biochemicznym. Towarzyszy¢ mogg problemy z
oddychaniem (bezdech, ostra kwasica oddechowa), nadmierna sennos¢, niedostuch, matogtowie i
spastycznos¢ z objawami piramidowymi.
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