Niedobor transferazy liponowej 1
Kod Orpha: 401862 Kod OMIM: 616299

Opis choroby *

Definicja

*Niedobdr transferazy liponowej 1 jest bardzo rzadkim wrodzonym btedem metabolizmu,
przebiegajgcym z wysoce zmiennym fenotypem; zwykle charakteryzuje sie napadami
padaczkowymi o poczatku w okresie noworodkowo-niemowlecym, opdznieniem
psychoruchowym i nieprawidtowym napieciem miesni, ktére moze obejmowac jego obnizenie
lub wzmozenie, co skutkuje uogdélnionym ostabieniem, ruchami dystonicznymi i/lub
postepujgcg niewydolnoscig oddechowg, z towarzyszacg ciezkg kwasicg mleczanowg i
podwyzszonym stezeniem mleczanéw, ketoglutaranu i 2-oksokwaséw w moczu. Dodatkowe
objawy mogg obejmowac odwodnienie, wymioty, zaburzenia funkcji watroby, objawy
pozapiramidowe, czterokonczynowy niedowtad spastyczny, wygérowane odruchy gtebokie,
zaburzenia mowy, trudnosci w potykaniu i nadcisnienie ptucne.
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Klasyfikacja
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Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
401862 616299 E88.8
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=401862
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