Autosomalna recesywna kwasica dystalnych
kanalikow nerkowych
Kod Orpha: 402041 Kod OMIM: 602722

Opis choroby *

Definicja

Rzadka, autosomalna dominujgca postac¢ kwasicy proksymalnych kanalikéw nerkowych
(pRTA), charakteryzujaca sie izolowanym defektem w kanaliku proksymalnym, ktéry prowadzi
do zmniejszonego wchtaniania zwrotnego wodoroweglanow i w konsekwencji do utraty
wodoroweglanow z moczem. Powiktania pozanerkowe obejmujg tagodne op6znienie wzrostu
i zmniejszong gestos¢ kosci. Moga dojs¢ do ztaman kosci i opdznienia dojrzewania ptciowego.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Podtyp kliniczny AR dRTA
AR dRTA
Autosomalna recesywna dystalna RTA
Autosomal recessive distal RTA
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
402041 602722 N25.8
Kod ICD11
*Zr6dto
orphcm et

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=402041
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