Opis choroby *
Definicja

*Zespot opdznienie wzrostu i rozwoju-hipotonia-uposledzenie wzroku-kwasica mleczanowa jest
rzadkim, genetycznie uwarunkowanym zaburzeniem mitochondrialnej fosforylacji oksydacyjnej,
ktére charakteryzuje sie op6znieniem wzrastania wewngtrzmacicznego, matogtowiem, hipotonig,
zaburzeniami widzenia, op6znieniem mowy oraz kwasicg mleczanowg z obnizong aktywnoscig
enzymow tancucha oddechowego (zazwyczaj kompleksu I). Objawy dodatkowe mogg obejmowac
niedokrwistos¢ makrocytarng, drzenie, zanik miesni, dysmetrie i tagodng niepetnosprawnos¢
intelektualna.
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