Opis choroby *
Definicja

*Choroba HSD10 typ niemowlecy jest klinicznym podtypem choroby HSD10, rzadkiej choroby
neurometabolicznej. Chorzy chtopcy w okresie noworodkowym mogg wykazywa¢ nadmierng
sennos¢, brak apetytu i objawy zaburzonej funkcji mitochondriéw, z pdzniejszym tagodnym
opOznieniem rozwoju i nieprawidtowym napieciem miesni. Cechg charakterystyczng tej choroby
jest postepujaca neurodegeneracja i kardiomiopatia, ktére zwykle objawiajg sie w wieku od 6
miesiecy do 2 roku zycia, towarzyszy regres rozwoju, postepujgca utratg wzroku i stuchu,
padaczka i inne objawy neurologiczne oraz ciezka kardiomiopatia. Badania laboratoryjne
odzwierciedlajg nieprawidtowg funkcje mitochondriéw i obserwuje sie zwiekszone wydalanie z
moczem okreslonych metabolitdéw izoleucyny. Choroba czesto prowadzi do zgonu w wieku okoto
2-4 |at.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Podtyp kliniczny 2-methyl-3-hydroxybutyric aciduria, classic type
Acyduria 2-metylo-3-hydroksymastowa, typ
dzieciecy
Acyduria 2-metylo-3-hydroksymastowa, typ
klasyczny

Choroba HSD10, typ klasyczny

Niedobdér dehydrogenazy 2-metylo-3-
hydroksymastowego-CoA, typ dzieciecy
Niedobor dehydrogenazy 2-metylo-3-
hydroksymastowego-CoA, typ klasyczny
Niedobor HSD10, typ dzieciecy

Niedobdr HSD10, typ klasyczny

Niedobdér MHBD, typ dzieciecy

Niedob6r MHBD, typ klasyczny
2-methyl-3-hydroxybutyric aciduria, infantile
type

2-methyl-3-hydroxybutyryl-CoA dehydrogenase
deficiency, classic type
2-methyl-3-hydroxybutyryl-CoA dehydrogenase
deficiency, infantile type

HSD10 deficiency, classic type

HSD10 deficiency, infantile type

HSD10 disease, classic type

MHBD deficiency, classic type

MHBD deficiency, infantile type
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