Opis choroby *
Definicja

*Choroba HSD10, typ noworodkowy, jest najciezszg postacig choroby HSD10, rzadkiej choroby
nerwowo-metabolicznej. Charakteryzuje sie ciezkg kwasicg metaboliczng/mleczanowg w okresie
noworodkowym, stabym rozwojem psychoruchowym, drgawkami i ciezkg postepujaca
kardiomiopatig przerostowa. Zajecie watroby i zaburzenia krzepniecia krwi wystepujg rzadko.
Choroba prowadzi do zgonu w pierwszych miesigcach zycia.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Podtyp kliniczny 2-methyl-3-hydroxybutyric aciduria, neonatal
type
Acyduria 2-metylo-3-hydroksymastowa, typ
noworodkowy
Niedobdr dehydrogenazy 2-metylo-3-
hydroksymastowego-CoA, typ noworodkowy
Niedobo6r HSD10, typ noworodkowy
Niedob6r MHBD, typ noworodkowy
2-methyl-3-hydroxybutyryl-CoA dehydrogenase
deficiency, neonatal type
HSD10 deficiency, neonatal type
MHBD deficiency, neonatal type
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